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nhiém sac thé

Céc “nhan t6 di truyén” ctia Gregor Mendel khi ong
: dé xuit vé su ton tai cia né vao nam 1860 di hoan
toan 1a mot khdi niém triru tuong. Vao thoi gian
dé6, khong c6 mot ciu tric t€ bao nao duoc biét 1a c6 thé
chita cic don vi tudng tugng nay. Tham chi, sau khi cic
nhiém sic thé 14n d4u tién dugc phdt hién, nhiéu nha di
truyén hoc van con nghi ngd vé quy luat phan ly va quy
luat phan ly doc 1ap ctia Mendel cho t6i khi da c¢6 da cédc
bang chimg chimg t6 céc quy luat di truyén c6 co s vat
chat trong su hoat dong ciia cic nhiém séc thé.

Ngay nay, ching ta c6 thé cho thdy céc gene — “cdc
nhan t6” clia Mendel — nim thing hang trén c4c nhiém
sac thé. Chiing ta c6 thé nhin thdy vi tri ca mot gene nao
d6 nho vi tri gin két cha thu6c nhudm mau phét quang
trén nhiém sic thé. Vi du, cdc chdm vang trong Hinh
15.1 d4nh d4u vi tri (locus) cia mot gene dac biét trén
cap nhiém séc thé twong déng & ngudi. (Vi cdc nhiém sic
thé trong 4nh hién vi quang hoc nay di dugc nhan doi
nén chiing ta nhin thdy 2 chdm trén mot nhi€m sic thé,
méi cii trén mot nhiém séc tir chi em.) Trong chuong ndy,
nhitng gi c4c ban da hoc trong 2 chuong trudc dugc két
hop va mé réng, ching ta s& mo ta co sd nhiém sic thé clia
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A Hinh 15,1 CAc nhan té di truyén cia Mendel ndm & day
trong té bao?

surtruyén dat cdce gene tir bd me sang con cdi cing mot sg
trudmg hgp ngoai 1¢ d6i vai phuong thie di truyén chudn,

15.1
Hoat dong clia cac nhiém sac
thé chinh la co s& vat chéat cla di
truyén Mendel

Bing cdch sir dung cdc k¥ thuat hién vi c6 cai tién, c4c
nha t&bao hoc di phét hién ra qua trinh phan bao nguyen
nhiém vao nam 1875 va phan chia gidm nhiém vao nhimg
nam 1890. T¢& bao hoc va di truyén hoc da hoi tu khi c4c
nha sinh hoc bit ddu thdy su hoat dong clia céc nhiém séc
thé song hanh cing hoat dong cla cdc nhan tG di truyén
do Mendel dé xuit trong chu ky sinh san hitu tinh: Cic
nhiém sic thé va cdc gene ca hai déu tén tai thanh timg
cip trong céc t& bio ludng bodi; cdc nhiém sic thé tuong
déng phan ly nhau va cic allele ciing phan ly trong qui
trinh giam phan; va su thu tinh phuc héi trang thdi cap doi
cta ca nhiém sic thé 1in cic gene. Khoang nam 1902,
Walter S. Sutton, Theodor Boveri, va nhimg nguoi khic
da doc 1ap nhau ciing nhan ra nhimg diéu song hanh nay
va thé 12 thuyét di truyén nhiém sic thé bat ddu dugc
hinh thanh. Theo hoc thuyét nay, cic gene do Mendel dé
xudt c6 cdc vi tri dac thit doc trén nhiém sac thé va vi thé
su phan ly chia cdc nhiém sac thé dan dén sy phan ly ca
cic gene.

Hinh 15.2 cho thiy hoat dong clia cdc nhiém sic thé
trong qua trinh giam phan la nguyén nhan gy nén sy
phan ly ciia céc allele thugc méi locus di truyén vé cdc
giao tir khdc nhau. Hinh ciing cho thdy su hoat dong cia
c4c nhiém sic thé khong tuong dong 12 nguyén nhan din
dén su phan ly doc 1ap cia cdc allele thudc hai hay nhiéu
gene nam trén cdc nhiém sic thé khac nhau. Bing cich
nghién cifu cdn than hinh nay, hinh m6 ta phép lai hai tinh
trang & dau ma ban da dugc hoc trong Hinh 14.8, ban c6
thé thiy hoat dong ciia cdc nhiém séc thé trong qua trinh
gidm phan & th€ hé F, va su thu tinh mot cich ngau nhién
lam xudt hién ty 1& phan ly kiéu hinh ma Mendel da quan
sdt dugc.
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A Hinh 15.2 Co s& nhiém sic thé clia cac quy ludt Mendel. § day ching ta so sanh ké&t qua ctia mét
Phép lai hai tinh trang ctia Mendel (xem Hinh 14.8) véi hoat ddng cla cac nhiém sdc thé trong gidm phan
(xem Hinh 13.8). Su s&p xép ctia cac nhiém sdc thé & ky gilfa | clia gidm phén va su di chuyén clia ching la
nguyén nhan dan dén sy phan ly clia céc allele cling nhu su phén ly ddc 14p clia céc allele quy dinh mau hat
va hinh dang hat. Mdi té bao & cy F, khi gidm phan tao ra 24 loai giao i vdi ty 1é ngang nhau. Néu chung

ta dém két qua giam phan cua tat gé céF t§_bao' thi méi cay F, tao'ra 4 loai giao i véi ty 1€ ngang nhau vi hai
cch s3p xép ctia cac nhiém sic thé & ky gilfa clia gidm phan | xdy ra vdi xac sudt ngang nhau.

Néu ban lai cy F, véi cdy ddng hop tirIdn vé cd hai gene (yyrr), thi ty Ié phan ly kiéu hinh & ddi con sé nhu thé
"L nao so voi ty Ié 9:3:3:1 ma ban thdy & ddy?

CHUONG MUQILAM  Co s& nhiém sdc thé cGia sy di truyén

287

Dugc quét bang CamScanner


https://digital-camscanner.onelink.me/P3GL/g26ffx3k

Bang chimg thuc nghiém ciia Morgan:
Tim hiéu khoa hoc

Bing chimg ddng tin cAy diu tien chimg td mot gene nhat
dinh lien quan 16 mot nhidm sic thé nhat dinh ¢6 duge
vdo diu the ky XX tir cdng trinh nghién cifu clia Thomas
Hunt Morgan, mot nha phoi sinh hoc thue nghi¢m thuoe
Trtmg Dai hoc Téng hop Columbia. Mac dd Morgan
ban diu nghi ngdy hoc thuy&t Mendel va thuy¢t nhidm séc
thé nhumg nhitng thi nghiém ctia 6ng da cung cAp bing
chimg thuyét phuc chimg té ring nhiém sdc thé qua thye
13 nati chita cdc nhan 16 di truyén cia Mendel.

Cach hia chon sinh vat thi nghi¢m cua Morgan

Trong lich sir sinh hoc, ¢4 rat nhiéu 14n nhimg phat minh
quan trong duce phét hién ra nhd sy sdng sudt cia cdc
nha khoa hoc hoac do ho da may mén trong viée chon ciic
sinh vat thi nghiém thich hop cho vin dé nghién ciru ctia
minh. Mendel da chon cAy ddu Ha Lan vi & lodi cdy nay
ong 6 thé kiém duge rat nhidu dang khéc nhau. Doi vdi
cong trinh ctia minh, Morgan da chon mot lodi rudi qua,
Drosophila melanogaster, mot lodi con tring phd bién
song trén loai nim phét trién trén qua chin. Rudi qué 1a
cdc sinh vat tit mén dé. Mot con rudi cdi dé duge hang
tram rudi con va mot the h¢ chi mat c6 hai tuén. Phong thi
nghiém cia Morgan bét ddu sir dung lodi rubi ndy trong
nghién citu di truyén hoc vao nam 1907 va da sém trg nén
ndi tiéng véi tén goi “phong rudi”.

Mot wu thé nita cia rudi qua 1a ching chi c6 4 cip
nhiém sic thé, rat dé phan biét nhau dudi kinh hién vi.
Loai nay c6 3 cap nhiém sic thé thudng va mot cap nhiém
sac thé gidi tinh. Rudi cdi ¢6 cap nhiém sic thé gidi tinh
trong déng X, con rudi duc ¢6 mét nhiém sic thé X v
moét nhiém sic thé Y.

Trong khi Mendel c6 thé dé ding mua c4c dang dau
khic nhau tir cic cira hang ban hat giong thi Morgan c6
I¢ 12 ngudi diu tién mudn c6 duge cic dong rudi qua
khéc nhau. Ong da phai d6i mat véi mot cong viéc khd
buén té 12 tién hanh rat nhiéu phép lai khic nhau va kiém
tra du6i kinh hién vi mot s6 luong rat 16n céc cd thé doi
con dé tim ki€m cdc c thé dot bién tu nhién. Sau nhiéu
thing 1am viéc nhu vay ong da than van “Hai nam lam
viéc cong toi. Minh di nhan nu6i cdc con rudi nay suét
miy nam ma cha dugc gi”. Tuy nhién, Morgan vin kién

tri va cu6i cling phén thudng da dén voi ong khi ong phait

hién ra mot con rudi duc duy nhat c6 mét tring thay vi
mit dé nhu c4c con rudi binh thudng khdc. Kiéu hinh
clia mot tinh trang phd bién nh4t trong quén thé t nhién,
vi du mat do & Drosophila, duge goi 1a kiéu dai (H‘nh
15.3). Kiéu hinh tuong phan voi kiéu dai 1a mt trang b
Drosophila, dugc goi 12 kiéu hinh dot bién bdi vi n6 duge
xem la dugc hinh thanh do dot bién tir allele kiéu dai.

Morgan va céc sinh vién clia 6ng da dé xudt ra cich
kg hiéu cho céc allele & Drosophila va kiéu ky hiéu nay
dén nay van dugc dung rong rdi cho ruéi qui. Doi véi
mot tinh trang nao d6 & rui qué ngudi ta 14y tén clia
thé dot bién (khong phai kiéu dai) phét hién I4n diu tien
lam biéu tugng cho gene quy dinh tinh trang ndy. Vi du,
allele quy dinh mét tréng & Drosophila dugc ky hi¢u Ia
w (Viél tit cha tir ti€ng Anh, white- tring). Chi s6 + bén
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A Hinh 15.3 Thé @4t bién dau tién ciia Morgan. Rudi
Drosophila kiéu dai ¢6 mit dé (bén trai). Morgan da phét hién
ra mét con rudi duc ddt bién cd mat tréng (bén phai) trong s6 cic
con rudi ctia minh. Nha dét bién nay Morgan da tim ra dugc gene
quy dinh mau mat ndm trén mot nhiém séc thé dac biét (LMs),

trén allele nay ky hiéu cho allele kiéu dai — w* quy dinh
mét do. Qua nhiéu niam, hang loat céc hé théng ky hiéy
cho céc allele dugc thiét 1ap cho céc sinh vat khic nhay,
Vi du, cdc gene clia ngudi thudmg duoc viét hoa nhu HD
1a allele quy dinh bénh Huntington.

Hoat ddng cua cac allele cia mét gene song hanh
vdi hoat déng ctia mét cap nhiém sic thé

Morgan da cho con rudi duc mét tring giao phéi véi rudj
c4i mat do. T4t ca rudi con F, déu c6 mit do, chimg t6
allele- kiéu dai 12 troi. Khi Morgan cho céc con rudi F,
giao phdi v6i nhau o6ng da quan sit thdy ty 1 phan ly kiéu
hinh 3: 1 §ddi F,. Tuy nhién, két qua lai cho thdy c6 diém
ddng ngac nhién: Mt trang chi xudt hién & rudi dyc. T4t
ca rudi cdi F, déu c6 mat do, trong khi mot nira s& rudi
duc c6 mat do mot nita c6 mat trang. Vi thé Morgan da
di dén két luan la bing cdch ndo d6 mau maét cta rudi
da lién két vdi gi6i tinh cla ching. (Néu gene mau mit

khong lién quan dén gidi tinh thi mot nira s6 rudi mét

trang phai 1a con duc va mét nira 1a con cdi.)

Nén nhé 12 rudi cdi c6 hai nhiém sic thé X (XX),
con rudi duc cé6 mot X va mot Y(XY). Su song hanh cua
mau mit tring va giéi tinh duc & cdc con rudi F, da cho
Morgan thdy ring allele quy dinh mét tring ndm trén
nhiém sic thé X nhung lai khong c6 allele tuong ing trén
nhiém sdc thé Y. Lap luan chia Morgan c6 thé thdy trén
Hinh 15.4. DGi véi rudi duc, chi mét ban sao cua allele
dot bién cling da quy dinh mit tring, vi con duc chi cé
mot nhiém sic thé X nén khong cé allele kiéu dai (w*) dt
ché su biéu hién cia allele 1an. Mit khac, rudi cdi chi c6
mit trdng khi c hai nhiém sic thé X clia né mang allele
lan dot bién (w). Diéu nay 1a khong thé duoc ddi véi cdc
con rudi cdi F, trong thi nghiém clia Morgan vi chiing
déu 1 con ctia rudi bd F, mit do.

Phit hién cia Morgan vé su song hanh giita mot dac
diém nhat dinh vdi gidi tinh ctia ca thé da cung cdp bing
chiing cho thuyét di truyén hoc nhiém sic thé: tic 1a mot
gene nhat dinh nim trén mot nhiém sic thé nhat dinh
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vé&i rudi duc dot bién mit tring, mau mit
ctia cac con rudi con doi F,vaF,sénhuthé
nao?

THINGHIEM - Thomas Hunt Morgan da muén phan tich
hoat dong clia hal allele thudc gene quy djnh mau mit
& rudi qua. Trong cac phép lai tuong ty nhu nhifng phép
lai ma Mendel da tién hanh & ddu, Morgan va cac déng
nghiép cia minh da cho con rudi c4i kiéu dai (mat dd) giao
phoi vdi rudi dyc mat trdng.
ab ¢

o @b -
& Tét cd mat 4o

Sau d6 Morgan da cho céc con rudi F, giao phéi véi nhau
détaoradoiF,.

Théhe P

ThéhéF,

KETQUA  Th&he F,cho ty I& phan ly dién hinh clia
Mendel la 3 rudi mét dé: 1 rudi mét trdng. Tuy nhién,
khong ¢6 con rudi céi mét trdng nao ma rudi mét tring chi
toan 13 ruéi duc.

ThEhéF,

28 0@ @boafs

KETLUAN T3t ca ddi con F, déu c6 mét dd vi thé mau
mat trdng (w) 12 13n so véi mau mét do kiéu dai (w*). Vi dic
tinh mat trdng chi biéu hién & c4c con duc trong ddi F,nén
Morgan da suy ra gene quy dinh mau mat n¥m trén nhiém
sac thé X va trén nhiém sic thé Y khong c6 locus tuong
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NGUON  T.H.Morgan, Sex-limited inheritance in
Drosophila, Science 32: 120-122 (1 910).

(UGN Gia sir gene mau mat nay nam trén nhiém sdc
thé thudng. Hay tién doan cac kiéu hinh c6 thé cé cla céc

con rudi con déi F, trong mét phép lai tudng tugng (Goi y:
Hay vé 6 Punnett.)

Trong mét phép lai giita ruéi cai kiéu dal

(trong tnromg hop ndy, gene quy dinh mau mét nim trén
nhiém sdc thé X). Ngoai ra, cong trinh clia Morgan cling
chimg td c4c gene ndm trén nhiém sdc thé gidgi tinh bidu
hién kiéu di truyén doc nhat vo nhi m ching ta s& xem
xét & phan sau. Nhan bi¢t duge tdm quan trong ctia cong
trinh nghién c¢tu ban ddu ctia Morgan, nhiéu sinh vién
gioi da bi cudn hdt vao phong ruéi cla ong.

15.1

1. Quy luat di truyén ndo clia Mendel lién quan
dén sur di truyén clia céc allele quy dinh mét tinh
trang? Quy luat ndo lién quan dén su di truyén cla
cdc allele quy dinh hai tinh trang trong phép lai
hai tfnh trang ?

2. Co sd vat chdt ctia céc quy luat Mendel 13 gi?

3. [EETENETA Hay dua ra mot 1§ do ching minh
rang dot bién ty nhién ma Morgan quan sét thdy &
rui qua 12 c6 lien quan dén gene nim trén nhiém

sic thé gi6i tinh? I

Cau tra 18i ¢6 trong Phu luc A.

152
Cac gene lién két voi gidi tinh biéu
hién kiéu di truyén doc nhat vo nhi

Nhu ban vira duge hoc, phit minh cia Morgan vé dic
tinh (mét tring) lién két v6i gi6i tinh & rudi da mé ra mot
giai doan quan trong trong su phét trién cta hoc thuyét
nhiém sdc thé. B&i vi viéc nhan ra cdc nhiém sic thé gidi
tinh trong mot cd thé c6 thé dugc suy ra bing cach quan
s4t giGi tinh cua rudi, sy hoat dong clia hai thanh vién
clia cip nhiém sic thé gidi tinh c6 thé gin lién véi su
hoat dong ctia hai allele cia mot gene quy dinh mau mat.
Trong phan nay, ching ta s€ xem xét chi tiét vai trd cua
cdc nhiém sic thé trong su di truyén. Chiing ta bit diu
bing viéc xem xét co s& nhiém sic thé cha viéc xac dinh
gi6i tinh & ngudi va mot so loai dong vat khéc.

Co s& nhiém sic thé cua giéi tinh

Ban 12 nam hay nit u, cdc dac tinh kiéu hinh 1 rang da
cho moi ngudi thay ro. Mac du su khic biét vé giai phiu
va sinh 1y giita nam va nit 1a rdt nhi€u, nhung co s& nhiém
sic thé cha viéc xdc dinh gidi tinh lai kha don gian. O
ngudi va mot sé loai dong
vat ¢6 vi khic, cé hai loai
nhiém sdc thé gigi tinh dugc
ky hiéu 12 X va Y. Nhiém
sic thé Y nhd hon nhiéu so
v6i nhiém sic thé X (Hinh
15.5). M6t ngudi duoc thira
hudng hai nhiém sic thé X
tir b6 vd me s& phét trién
thanh c6 gdi. MOt ngudinam A Hinh 15.5 Cic nhidm sic
giGi phat trién tr mot hgp tir  thé gidi tinh ctia nquai.
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chita moOt nhiém sdc thé X vi mot nhiém sic thé Y (Hinh
15.6a). Céic doan ngin nAm & hai ddu ctia nhiém séc thé
Y 12 nhimg viing duy nhat twong déng véi cdc ving trén
hai ddu cia nhiém sic thé X. Nhimg ving tuong déng
ndy & nam giGi cho phép nhiém sic thé X va Y hoat dong
nhur cdp nhiém sic thé teeng déng trong qud trinh gidm
phan & trong tinh hoan.

>
A 44 4
O @ BS me
:

Tinh triing Tring

l
hodc
(%)

Céc hop ti (ddi con)

(a) Hé théng X-Y. & cAc loai ¢ v, gidi tinh ctia hdu thé phy
thudc vao té bao tinh tring chiia nhiém sdc thé X hay Y.

3

(b) Hé thdng X-0. & chau ch&u, d& va mot s6 loai con trung
khac, chi c6 mét loai nhiém sic thé gidi tinh, X. Con cdi
13 XX; con Guc chi c6 mat nhiém sac thé gidi tinh duy
nhat (XO). Gidi tinh cia ca thé dugc quyét dinh bdi té
bao tinh trung chira nhiém sac thé gidi tinh X hay khéng

chita nhiém sic thé gidi tinh.

Aoy

(c) Hé théng Z-W. G chim, mét s loai c4, va mot s6 loai
¢bn triing, cac nhiém sc thé gidi tinh c6 trong tring
(khéng phai trong tinh triing) quyét dinh gidi tinh cia
¢4 th&. Nhiém séic thé gidi tinh dugc ky hiéulaZ va W.
Con caila ZW va con ducla ZZ. :

16
Pon boi

3

(d) Hé théng don boi-luéng bél. Phén 16n cac lodi ong va
kién khéng c6 cac nhiém séc thé gidi tinh. Con cai phat
trién tir triing da dugc thu tinh va do vy né 12 co thé
ludng boi. Con duc dugc phét trién tir triing khéng thu
tinh ;a 1a ca thé don bi. Ching 1a nhang con vat khéng
c6 bo, !

A Hinh 15.6 Mét s6 hé théng nhiém sic thé x4c dinh gidi
tinh. Cac con s6 chl s6 lugng cac nhiém s4c thé thudng. &
Drosophila, con duc la XY, nhung gi6i tinh lai phy thudc vao ty
1é gilfa s6 lugng nhiém séc thé X va s by nhiém sic thé thudng,
ma khdng phu thudc vao suf c6 mat ctia nhiém sic thé Y.
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Trong cé tinh hoan vA budng trimg, cdc nhiém sic thg
déu phan ly nhau trong qud trinh gidm phan v mé; gjaq
tit chi nhin mot nhidm sdc thé gidi tinh. M&i t&€bao triy
chita mot nhidm sdc thé X. Ngugce lai, tinh trung lai dyge
chia thanh hai loai: Mot nira s@ tinh tring chda nhiém g4
thé X vA mot nira chda Y. Gidi tinh ciia mi ¢4 thé di cop
duge x4c dinh ngay tir khi thy tinh: Néu tinh tring mang
nhiém séc thé X thu tinh cho tring thi hop tir 12 XX vy
s& phét trién thanh con gdi; néu tinh tring mang nhiém
sfc thé Y thu tinh cho trimg thi hop tir s€ 12 XY, con traj
(xem Hinh 15.6a) bdi vy gidi tinh 1a van dé may rii- x4¢
suft nam muoi-nam muai. Ngodi h¢ théng X-Y & c4c loyj
dong vat ¢6 vi, con c6 ba hé thong nhiém sic thé khsc
quy dinh gidi tinh dugc néu trong Hinh 15.6b-d.

() ngudi, dfu hieu gidi phdu ciia gidi tinh dugc bt
ddu xuft hién khi phoi duge chimg 2 thing tudi. Trude dg
tuyén sinh duc so khai 1 giong nhau - chlng c6 thé phit
trién thanh budéng trimg hoic tinh hoan, tuy thutc vio
viéc c6 nhiém sic thé Y hay khong. Nam 1990, nhém
nghién ciru ngudi Anh da xdc dinh dugc gene trén nhiém
sic thé Y cdn thiét cho su phét trién cta tinh hoan. Ho
dat tén cho gene nay 1a SRY, viét tat tir cum tir tiéng Anh
ving xdc dinh gidi tinh ciia Y. N€u khong c6 SRY thi
tuyén sinh duc sé phét trién thanh budng trimg. Céc dic
diém giai phiu, sinh 1§ va hod sinh phan biét nam va nir
1 rat phifc tap va c6 nhiéu gene tham gia quy dinh. Qua
thirc, gene SRY ma hod cho mot protein diéu hoa su hoat
dong cta céc gene khac.

Céc nha khoa hoc di gidi trinh tu nhiém sic thé Y ctia
ngudi va di xdc dinh duge 78 gene ma hod cho khodng
25 protein (mot s6 gene 1 cic gene lap). Khoang mot
nira s6 gene nay chi biéu hién & tinh hoan, mot s§ khac
cin cho su hoat dong binh thuong cta tinh hoan. Néu
khong c6 cic gene ndy, cd thé XY 1a nam gi6i s€ khong
san sinh dugc tinh trung.

Su di truyén cuia cac gene lién k&t voi gidi tinh
Ngoai viéc c6 chiic nang mang cic gene quy dinh giéi tinh,
cic nhiém sic thé gidi tinh, dac biét 1a nhiém sic thé X, cé
nhiéu gene quy dinh nhiéu tinh trang khong lién quan gi
tGi gidi tinh. Gene ndm trén nhiém séc thé gi6i tinh duge
goi 1a gene lién két véi gidi tinh, mac di & ngudi, thudt
nglt ndy mang tinh lich sir dac biét 1a d6i v6i gene trén
nhiém sic thé X. Gene lién két v6i gidi tinh & ngudi ciing
tuan theo quy luat di truyén ma Morgan di quan sét thdy
d6i v6i locus mau mit ma 6ng nghién citu & Drosophila
(xem Hinh 15.4). B6 truyén allele lién két véi gi6i tinh cho
tat ca con gdi nhung lai khong truyén cho con trai. Nguoc
lai, me truyén cdc allele lién két véi gi6i tinh cho ca con
trai 14n con gdi nhu chiing ta thay trong Hinh 15.7.

Néu mot tinh trang lién két véi gidi tinh do allele 1an
quy dinh, thi ngudi phu nir chi biu hién kiéu hinh khi 12
déng hop tir. Bdi vi con trai chi c6 mot locus, nén thut
ngit ddng hop tit va di hop nr khong cé ¥ nghia trong viéc
miéu ta céc gene lién két v6i gidi tinh. Vi vay, nguoi ta da
dung thut nglt bdn hop nr dé thay thé trong cic truong
hop nay. Ngudi con trai nhan mot allele lin tir me thi allele
ndly s& bi€u hién ngay ra kiéu hinh. Vi 1y do niy nén nhi€d
con trai bi cdc bénh di truyén do gene lan hon Ia con géi.
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(a) BO bi mit mau sé truyén allele dét
bién cho tét ca con g4l ma khéng
cho con trai. Khi me 1a déng hop
troi thi con tat ¢ con gdi sé ¢
kiéu hinh binh thudng nhung ho 13
nhiing ngudi mang allele ddt bién.

A Hinh 15.7 Su di truyén ctia ddc tinh

13n lién két véi gidi tinh. Trong so d6
nay, bénh mi mau dugc 18y 1am vi du.
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(b) Néu ngudi con g 14 thé mang Iy
chéng ¢é th] gidc binh thudng thi
xac sudt dé mdi ngudi con géi cing
1 thé mang giéng me sé 1a 50% va
xac sudt dé mdl ngudi con trai bj
bénh sé la 50%.

chis8 n chiallele 1an, 13 allele d6t bién

o xhyr| x . g

@\/ @V Tinh tring

(c) Néu ngudila thé mang I8y chéng bi

mu mau thi x4c sudt dé mbi ngudi
con sinh ra bj bénh s& 14 50% bat ké
Ia trai hay géi. Nhitng ngudi con géi
¢6 thj gidc binh thudng sé la nhitng
thé mang, cdn nhifng ngudi con
trai binh thudng sé khéng mang
allele Ian gay bénh.

ngudi bi mu mau.

gdy mU mau. Céc 6 trdng chi nhiing ca
thé khéng bj bénh, nhifng 6 mau da n
cam nhat chi nhimg nqudi 4 thé mang

Néu ngudi phu ni bi mi mau Idy nguci
dan 6ng binh thudng thi con cdi cia

Chi s6 N chi allele troi quy dinh mat binh
thudng ndm trén nhiém sdc thé X, con

Tuy nhién, thAm chi x4c suit dé ngudi con géi nhan 2
allele dot bién ctia cing mot gene 1a it hon nhiéu so véi
xdc sudt nguoi con trai nhan duge mot allele dot bién duy
nhét, thi vin c¢6 nhimg nguoi con gdi bi bénh di truyén
lien két v6i gi6i tinh. Vi du, bénh mi mau la bénh di
truyén lién két v6i gidi tinh. Ngudi con gdi bi bénh mi
mau vin ¢6 thé dugc sinh ra trong gia dinh c6 b6 bi bénh
mi mau va me 12 thé mang (xem Hinh 15.7c). Vi allele
mi mau lién két véi gi6i tinh 1a trong d6i hi€m gap, nén
x4c suét dé c6 gia dinh nhur trén 1a rat thap.

Mot s6 bénh di truyén lién két v6i gidi tinh & ngudi
nguy hiém hon nhiéu so véi benh mit mau. Vi du bénh
teo co Duchenne gip vdi tdn s6 mot trén 3.500 tré so
sinh 6 Hoa K3. Bénh nay c6 dac diém 12 1am suy yéu din
cdc cd va lam mit kha nang diéu phdi. Ngudi bi bénh
hiém khi song qua tudi 20. Cic nha nghién ciu da x4c
dinh dugc nguyén nhan gay bénh 1a do ngudi bénh bi
thi€u mot protein co dugc goi la dystrophin va da xic
dinh dwgc vi tri clia gene nay trén nhiém sac thé X.

Bénh mau khé dong 1a mét bénh 1an lién ket véi gidi
tinh do thi€u mot hoac nhiéu protein cén cho sy dong
mdu. Khi ngudi bi benh m4du khé dong bi thuong thi chdy
méu s& kéo dai vi qué trinh dong mau dién ra rit cham.
Chi mot vét cat nho trén da thi khong thanh vén dé nhung
chay mu trong co va khdp thi gay dau dén va c6 thé din
dén nhimg tén thuong nghiém trong. Ngay nay, nhimg
ngudi bi bénh m4u khé dong dugc chifa tri bing cch
tiém vao finh mach céc protein bi thi€u.

Su b4t hoat nhiém sic thé X & cac dong vat cai
co vu

Vi cdc dong vat cai c6 vii va phu nit ¢6 hai nhiém sic
thé X nén ban nghi chic phu nit c6 lugng protein do céc
gene ndm trén nhiém sic thé gi6i tinh X cao gp doi so
VOi lugng protein ndy & nam gi6i. Thuc té, trong mbi t€
bio ciia nit giGi c6 mot nhiém sic thé X dudng nhu hoan

con nhiing 8 mau da cam dam chi nhiing

ho sé ¢6 nhitng kiéu hinh nhu thé néo ?

toan bi bét hoat trong qua trinh phit trién phoi. Két qua
1a cdc t& bao cla nir gi6i va nam gidi déu ciing c6 mot
allele cia mot gene hoat dong. Nhiém sic thé X b4t hoat
& nit gi6i co xodn chat lai thanh vat thé co dac duoc goi Ia
thé Barr, nim & mat trong ctia mang nhan. Phén 16n c4c
gene trén nhiém sic thé tao nén thé Barr 1a khong dugc
biéu hién. Trong budng c4c nhiém sic thé thé Barr lai tai
hoat dong trong céc t&€ bao sé tao nén cic t€ bao tnimg. Vi
vlly, cic giao tif cdi luon c6 nhiém séc thé X hoat déng.

Nha di truyén hoc nguoi Anh Mary Lyon da chimg
minh ring viéc lua chon nhiém séc thé ndo sé& tao nén
thé Barr x4y ra mét cdch ngdu nhién va doc 1ap trong
mdi t€ bao phoi trong thoi gian xay ra su bat hoat. Hau
qua 12 ngudi phu nit 1a mot thé kham bao gém hai loai
t€ bao: mot loai t& bao c6 nhiém sic thé X hoat dong
bt nguén tir b6 va mot loai t€ bao c6 nhiém sic thé X
hoat dong bat ngudn tir me. Sau khi nhiém sic thé X trg
nén bét hoat trong mot t€ bao nao d6 thi tat ca nhimg t&
bao con bat ngudn tir t€ bao nay biang phan chia nguyén
nhiém s& c6 cung nhiém sic thé X bat hoat nhu t& bao
me. Boi vdy, n€u ngudi phu nit di hop tir v& mot dac tinh
lién két v6i gidi tinh ndo dé thi khodng mot nita s t& bao
s& biéu hién mot allele con nita con lai s& biéu hién allele
kia. Hinh 15.8, cho thay thé kham biéu hién nhu th€ nio
trong trudng hop mau 16ng clia meo nhi thé den vang. G
ngudi, tinh trang khdm ciing c6 thé quan sét dugc trong
trudng hgp dot bién 1an lién két véi nhiém sic thé X ngan
can viéc tao thanh tuyén mo hoi. Nguoi phu nit di hop tir
vé tinh trang ndy c6 nhimg mang da khong c6 tuyén mé
hoi xen k& véi cic mang da c6 tuyén mé hoi.

Su bat hoat nhiém séc thé X 12 do c6 sy bién ddi trong
DNA, cu thé 12 do c6 sir gin thém nhém methyl (-CH,)
vao mot trong cdc base nitrogen cla cdc nucleotide cia
DNA. (Vai trd di€u hod hoat dong gene ctia sy methyl
hod DNA s€ dugc trinh bay trong Chuong 18.) Céc nha
khoa hoc ciing di phdt hién ra mot gene trén nhiém sic
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thé X
Nhiém shc Allele quy dinh
/ '._. : —" mau ldng da cam
Phdl sém | e, Alele quy dinh
mau long den
Phan chia té bdo va
Hal quén thé su bt hoat nhidm
1 bdo & meo § et X
trudng thinh o™ p s X hoat

X hoat 86ng —-Lc.-E::“'ix bt hoat L‘“{]’) / dong

Loéng d\en Léné dacam

A Hinh 15.8 B&t hoat nhiém sic thé X & méo nhj thé den
vang da cam. Gene quy dinh mau 18ng nhj thé ndm trén
nhiém sic thé X, va kiéu hinh 16ng nhj thé dodi hoi phai ¢6 hai
allele khic nhau ctia cing mét gene, mét allele quy dinh long
den, mét allele quy dinh 16ng vang da cam. Binh thuging chi cé
meo cai mai c6 ca hai allele vi ching ¢6 hai nhiém sic thé X.
Né&u méo cai |3 di hop tir thi sé cé 16ng nhj thé. Ddm |6ng mau
vang duoc hinh thanh do céc quan thé té bao c6 nhiém sic thé
X mang allele da cam hoat déng con cac dam 16ng mau den
duoc hinh thanh do c4c quan thé té bao c6 allele quy dinh mau
I6ng den hoat dong. (Méo tam thé con c6 thém cac mang
16ng trdng do mdt gene khdc quy dinh.)

thé X duoc goi 1a gene XIST (viét tat ctia cum tir tiéng
Anh, phién ban ddc thu bat hoat X), gene nay chi hoat
dong trén nhiém sic thé X tao thé Barr. Gene nay tao ra
nhiéu phan tir RNA va nhiig phan tir RNA nay gén chat
vGi nhiém sac thé X tao ra né va chiing dudng nhu bao
phu kin toan bo nhiém sic thé X. Su tuong tdc cha cic
RNA nay véi nhiém séic thé X dudng nhu da khoi xuéng
sur bat hoat nhiém sic thé X. Su diéu khién qua trinh bat
hoat nay bing cic gene dang 12 mot linh vuc dugc tich
cuc nghién cifu.

15.2

1. Mot con Drosophila cii mat trang dugc cho giao
ph6i véi con rudi dyc mét do (kiéu dai), day 1a phép
lai nghich véi phép lai trén Hinh 15.4. Ban c6 thé
tién do4n c4c kiéu hinh va céac kiéu gene & doi con
ctia phép lai nay? . !

2. Ca Tim va Rhoda déu khong bi bénh teo co
Duchenne nhung con trai ciia ho lai bi bénh. Xéc
suit dé ngudi con thd hai cla ho ciing bi bénh la
bao nhiéu? X4c su4t dé ngudi con thi hai 1a con trai
12 bao nhiéu? L2 con gdi ]a bao nhiéu?

3. [EETERTENS Trong qui trinh phit trién phoi s6ém
chia ngudi phy nit 12 thé mang d6i v6i bénh md mau,
allele binh thudng bi bat hoat nglu nhién chimg
mot nira 6 1€ bao. VAy thi tai sao lai khong phii la

50% s6 nguti phu nir thé mang bi bénh mit mau?
Cau tra 13i c6 trong Phy lyc A. 4
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Cac gene lién két c6 xu huong di
truyén cing nhau vi chiing nam
canh nhau trén mot nhiém sac thé

S6 lugng cdc gene trong t&€ bao Idn hon rét nhiéu so vg;
s6 lugng nhiém séc thé. Qua thyc, mdi nhiém sic thé ¢4
hang tram nghin gene. (Cho dén nay ngudi ta mdi tip,
duge 78 gene trén nhiém sic thé Y, nhung c6 Ig s& ¢y
tim duge nhiéu gene hon khi céc phuong phép phan tich
trinh tu di truyén dugce cai tién thém.) Cic gene nim trén
ciing mot nhiém séc thé c6 xu hudng di truyén ciing nha,
trong céc phép lai dugc goi la cdc gene lién két. (Luy §:
Cén phan biét khai niém gene lién két vdi gidi tinh |, ch;
mot gene nao d6 nam trén nhiém sic thé X; véi thug
ngit gene lién két, chi hai hoac nhiéu gene trén ciing méy
nhi&m séc thé c6 xu hudng di truyén ciing nhau.) Khi c4¢
nha di truyén hoc theo ddi cdc gene lién két trong c4c thi
nghiém lai, thi két qua phan ly kiéu hinh s& khic véi k&
qua phan ly kiéu hinh doc 1ap ctia Mendel.

Lién két gene anh hudng nhu thé nao dén syr
di truyén
Dé thay duogc sy lién két giita cic gene c6 anh hudmg nhy
thé nao dén su di truyén clia cic tinh trang khic nhau
chiing ta hiy xem xét mét thi nghiém nira & Drosophila
ctia Morgan. Trong thi nghiém nay, céc tinh trang nghién
ctru 1a mau than va kich thuéc cianh. Mai tinh trang c6
hai kiéu hinh khdc nhau. Rudi kiéu dai c6 than mau x4m
va kich thudc canh binh thuong. Ngoai rudi binh thudmg,
Morgan con ¢6 dong ruéi dot bién kép, cé than den va
canh nhé hon rat nhiéu so véi binh thudng duogc goi 1
c4nh teo (vestigial, trong nhiéu sach cta Viét Nam con
duoc goi 1a canh cut-chi thich clia ngudi dich). Morgan
da tién hanh phép lai nhu trinh bay trong Hinh 15.9.
Trong cac phép lai ndy, Morgan da quan st thdy ty
1é cdc c4 thé c¢6 kiéu hinh ciia bd me cao hon hin so véi
ty 1é clia c4c loai ki€u hinh ndy trong phép lai khi cé su
phan ly doc 1ap. Dua trén cac két qua nay ong da két ludn
mau than va kich thuéc cdnh thuong di truyén ciing véi
nhau trong mot t6 hop dac biét (t6 hgp cha bd me) vi
céc gene quy dinh cic tinh trang nay nam trén ciing mot
nhiém sic thé:

B6 me trong
phép lai
phén tich

Phan I6n
ddicon
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Su lién két giita cic gene

THINGHIEM . Morgan muén biét liéu cic gene quy dinh mau than va kich thudc canh ¢6 ndm trén cung mdt nhiém séc thé hay
khéng va néu c6 thi né ¢6 dnh hudng nhu thé ndo dén sy di truyén ctia cac tinh trang. Céc allele quy dinh mau than 1a b* (xam),
va b (den) con cdc allele quy djnh kich thuée canh 14 vg* (cdnh binh thuding) va vg (cdnh teo).

P4u tién Morgan lai rui kiéu dal Théhgp
thudn chiing véi ruéi than den, (déng hgp ti
canhteodétaoraconlaidihgpttr  Kiéu dal Than den,
(b*bvg* vg) tét cd déu c6 ngoai hinh  (than x4m, cAnh canh teo
kiéu dai. binh thudng) 5
b* b* vg* vg* bbuguvg
Sau dé bgg cho rudi c4i F, kidu dal ggg !;l ;,
lai véi rudi duc than den, canh teo. u.ug Than den,
ithaf kér cnh LAIPHANTICH ok (a5
binh thuéng) z
b* btug* vg* 3 bbuvgvg
. . Pl con clia :
Trinh tring con duc chi déng gép phép lai ’ f S e e RN
allele 1an, vithé kifu hinh ddicon  © Jpan eich Tring 2k oA FHab e g
phén tic :
phanénhkiéugeneclatringclia | .4 . . : F AN R A
con céi. : o e . TRt o g
boos s | Kiéu dai(xém, Pen, teo Xam, teo Pen, Spitc iy ARG
Luu y: méc du chi ¢6 cic con céi P | binhthudng) binh thudng
(c6 dit nhon) dugc dua trong hinh, : \ 5 ': ! ;i
con mot nlra doi con dmbilgp kiéu + . . 4 g v
hinh I3 duc (c6 dit tron). e b fo} sttty
i« Tnhtrung P e e 05 TR0 -

+

bb vg*vg 5
TY LE TIEN POAN ' -
Néu gene ndm trén cic nhiém sic thé khac nhau: 1 g 1 4 1 : 1
Néu gene ndm trén cling mot nhiém sdc thé va 1 5 1 : 0 : 0
cac allele ctia b6 me ludn di truyén ciing nhau:
KET QUA 965 944 : 206 : 185

KETLUAN v hau hét ddi con c6 kiéu hinh ctia bé me nén Morgan két luan 1a céc gene quy dinh mau than va kich thudc canh
nam trén ciing mét nhiém sc thé. Tuy nhién, viéc tao ra mét lugng tuong ddi nhé cac ca thé dai con c6 kiéu hinh khong giéng
b3 me chiing td ring c6 cd ché nao d6 thinh thoang lai bé gay su lién két gitia cac allele clia cdc gene trén cling nhiém sic thé.

NGUON - TH.Morgan, The explanation of a new sex ratio in Drosophila, Science 36: 718-720 (1912).

IEIETFENET Néu rudi bé me 13 thudn chiing vé than xdm, cénh teo va than den, canh binh thudng thi loai kidu hinh nao s& 1a I6n
nhat & ddi con clia phép lai phan tich?

.

Tuy nhién, nhu trén Hinh 15.9 cho thdy ca hai loai  Tai td hop di truyén va nhom gene lién k&t

kiéu hinh khéng giéng b6 me ciing dugc tao ra trong thi

nghiém cia Morgan, ching td gene mau than va gene
kich thudc canh chi lién két v6i nhau khong hoan toan
(mot phan). D€ hiéu két luan ndy ching ta cdn nghién
cifu thém vé tai té hop di truyén, qua trinh tao ra cic cd

thé & doi con c6 kiéu hinh khéc véi b6 me.

CHUONG MUQI LAM

Trong Chuong 13 cédc ban da biét gidm phan va thu tinh
tao ra bién di di truyén & doi con clia cdc ci thé sinh sin
hifu tinh, Tai day ching ta s& xem xét co s& nhiém sic thé
clia tdi t8 hop di truyén lién quan dén nhimg phat minh di
truyén ciia Mendel va Morgan.
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T4l t6 hop cac gene khong lién két: Sy phan ly doc
13p ctia cac nhidm sic thé

T cdic thi nghiém lai hai tinh trang, Mendel di nhan
thaly mot s0 cd thé ddi con ¢6 cée t6 hgp tinh trang khic
v@i b6 me. Vi du, lai cAy dAu hat tron, vang di hop tr vé
mau hoa va hinh dang hat (YyRr) vdi cAy hat nhan, xanh
(dong hop tir vé ci hai allele 1an, yyrr) nhur trong bang
Punnett dudi day:

Giao i tu cdy di hop tdr
vang, tron (YyRr)

@ © ® ®
oala@

YyRr yyrr Yyrr yyRr

Giao tur tir cdy
ddhg hop t @
xanh, nhan (yyrr)

. J\ J
Con ¢6 kidu Caccathé
hinh giéng con tai t6 hap

bd me

Luu ¥ trong bing Punnett ndy mot nira s6 ¢4 thé con 12 ¢6
kiéu hinh gi6ng bd me. Nhimg c4 thé con loai ndy dugc
£oi 12 kiéu bé me. Tuy nhién, c6 hai loai kiéu t6 hop méi
clia hinh dang hat vA mau hat, dugc goi 12 kiéu tai té hop,
hay c4 thé tai té hop. Khi 50% s6 c4 thé doi con 1a cic
cé thé t4i t6 hop nhu trong vi du nay thi cdc nha di truyén
hoc néi ring tin s6 t4i t6 hop 1a 50%. Ty I¢ kiéu hinh tien
do4n & doi con 1a twong tu nhur ty 1¢ kiéu hinh ma Mendel
da quan sit thay trong céc phép lai YyRr x yyrr (kiéu lai
phan tich).

Tin s6 tdi t6 hop gene la 50% dugc quan sit thdy &
cic phép lai phan tich giita bit cif hai gene nao nim trén
hai nhiém sic thé khic nhau va bgi vay ching khong lién
két véi nhau. Co s& vat chét cua su tai t6 hop giira cdc
gene khong lién keét 1a sy dinh huéng ngiu nhién cla cic
nhiém séc thé tuong déng & ky giita cha giam phan I dan
dén su phan ly doc 1ap cia hai gene khong lién két (xem
Hinh 13.11 va cau hoi trong phan chi thich Hinh 15.2).

T4i té hop cua céc gene lién két: Trao déi chéo

Bay gids ching ta hay trd lai phong rudi ciia Morgan dé
xem chiing ta c6 thé gidi thich th€ nao két qua lai phan
tich rudi Drosophila nhu duge minh hoa trong Hinh 15.9.
Nhé lai Ja phdn 16n doi con clia phép lai phén tich (lai
kiém nghiém) vé mau than va kich thuéc cdnh c6 ki€u
hinh b6 me. Diéu d6 ching té hai gene nam trén cling
mo6t nhiém séc thé vi tin s6 cédc céd thé c6 kiéu hinh bo
me 16n hon 50% chiing t6 cdc gene lién két v6i nhau. Tuy
nhién, c6 khodng 17% s6 c4 thé doi con la nhimg c4 thé
t4i 16 hop.

D6i mat véi két qua nay, Morgan da dé xuit mot qua
trinh nao d6 thinh thodng da xay ra 1am tich roi cdc gene
trén ciing mot nhiém séc thé. Thi nghiém tiép theo da
ching minh qué trinh nay, ngdy nay dugc goi 1a trao
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d6i chéo, di gy nén su t4i t6 hop clia cdc gene lian ket
Trao ddi chéo xdy ra khi cdc nhiém sic thé tuong déne
da nhan doi bit cap vai nhau d ky ddu clia giam phan | VA
¢6 mot loat cdc protein diéu khién sy trao déi doan tyrgy,
tng gifta nhiém sdc tir c6 ngudn goc tr me v6i nhidm g4,
tif ¢6 ngudn gdc tir bs (xem Hinh 13.12). Thuc cha, by
doan cudi cua hai nhiém séc tir khong chi em trao ¢4; vi
trf cho nhau mdi 14n trao d6i chéo xay ra. '

Céc nhiém sdc thé tdi té hop hinh thanh do trao g4;
chéo di tao nén céc td hgp allele méi va céc sy kien tjg
theo clia giam phan, phan chia cdc nhiém sic thé t4j 14
hgp vé cdc giao tir. Hinh 15.10 cho thy trao déi ché,
x4y ra & rudi cdi di hop tir vé hai cap allele di tao nen ¢4,
triing t4i 16 hop va sau d6 12 cdc cd thé tdi t6 hop & g
con. Phin 16n c4c t€ bao tritng c6 nhiém séc thé véi kg,
gene clia b6 me 12 b* vg* hodc b vg, nhung mot s6 tring
lai 6 nhiém séc thé t4i t6 hop (b* vg hodc b vg*). Su thy
tinh ctia c4c loai tring nay véi tinh triing b vg da tao g
doi con ¢6 17% s6 c4 thé doi con cé kiéu hinh khong
giong b6 me, t4i t6 hop. Nhu chiing ta s& ban luan & ph4n
ti€p theo, phin tram s6 cd thé con 12 t4i t6 hgp, tdn 56 14
16 hop, cé lién quan dén khoang céch giita c4c gene lien
két.

Lap ban dé khoang cach giira cac gene bang
cach sirdung t4n sé tai td hop: Tim hiéu khoa
hoc

Viéc phat hién ra cdc gene lién két va tdi t6 hop gene
do trao d8i chéo da khi€n cho moét-trong s6 hoc trd ciia
Morgan, Alfred H. Sturtevant, nghi ra phuong phip xay
dung ban do di truyén, mot trinh tu cic locus di truyén
doc theo chiéu dai mot nhiém sac thé nhat dinh.

Sturtevant gia thuyét ring tdn s6 tdi té hop trong cic
thi nghiém nhu trong Hinh 15.9 va 15.10 phu thudc vao
khoang céch giita cic gene trén nhiém sic thé. Ong cho
ring trao déi chéo la mot su kién ngdu nhién véi xic suft
xay ra tai cdc diém doc theo nhiém séc thé 12 tuong déi
nhur nhau. Dua trén gia thuyét nay, Sturtevant di tién
dodn ring hai gene cang xa nhau trén nhiém sdc thé thi
xdc sudt xdy ra trao doi chéo giita chiing cang cao va
bdi vdy tdn s6'tdi t6 hgp cang cao. Khoang cach giita hai
gene cang l6n, cang c6 nhiéu diém xay ra trao déi chéo.
Str dung cdc s6 liéu tdi t6 hop tir nhiéu phép lai khéc nhau
& rudi qua Sturtevant di x4c dinh dugc vi tri tuong d6i
chia cdc gene trén cing mot nhiém sic thé - va dé 1a 1ap
ban dé di truyén.

Bén d6 di truyén dua trén tdn s tdi t8 hop gene duoc
goi 12 ban dé gene lién két. Hinh 15.11 cho thdy ban dé
gene lién ket ciia Sturtevant c6 3 gen: gene mau than (b)
va gene kich thuéc cdnh nhu mé ta trong Hinh 15.10 va
gene thit ba duoc goi 1a cinnabar (cn). Cinnabar 12 mot
trong nhiéu gene anh huéng téi mau mat rudi Drosophila:
Mit cinnabar (mau son), mét kiéu hinh dot bién, c6 mau
dd twroi hon so véi mau mét do ki€u dai. Tén s6 tdi té hop
gilta cn v b 12 9%; giita cn v vg 11 9,5%; giita b va vg 12
17%. Néi cdch khdc, tin s6 trao d6i chéo giita cn va b va
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Ténsé _ 391 c4 thé tai t6 hop
téitd hop ~ 2300 tdng s3 ca thé

x 100=17%

giita cn va vg bing khoang mot nira so véi tin s6 trao déi
chéo giita b va vg. Nhu vay, chi c6 ban dé di truyén trong
d6 gene cn ndm giira gene b va vg 1a phu hop véi cic s6
liéu nay. Ban c6 thé tu chiing minh bang céch thir v& cic
ban dé di truyén khic xem c6 phit hop khéng. Sturtevant
biéu dién khodng céch giita cic gene bing cic don vi
ban dé. Mot don vi ban dé tuong duong véi tdn s6 trao
doi chéo 1a 1%. Ngay nay, don vi ban d6 thudng duoc goi
1a centimorgan dé ton vinh Morgan.

Trén thuc t€, viéc giai thich céc s6 liéu t4i t6 hop phic
tap hon rat nhiéu so véi nhitng gi da néu trong vi du nay.
Vi du, mot s6 gene trén cing mot nhiém sic thé nim xa
nhau t6i mic ma trao déi chéo giita chiing gin nhu luén
ludn xay ra. T4n s6 trao ddi chéo quan sdt dugc trong céc
phép lai lién quan dén hai gene c6 thé cao nhit 1a bing
50% va trong trudng hop nay khong thé phan biét duge
VvOi truong hop hai gene nim trén hai nhiém séc thé khic

< Hinh 15.10 Co'sd ctia nhidm

(th& dot bién kép) sic thé tdi td hop cic gene lién két.
bo Trong sa d6 nay phép lai phan tich &
—_g Hinh 15.9 dugc tdi tao lai va ching ta
=D ¢6 thé theo déi ca cic nhidm sic thé
bog cling nhu cdc gene. Nhidm sic thé cla
Nhan d6i rudi cai dugc té mau dé va héng dé
3 nhidmsdc  phan biét nhiém sic thé tvong déng
thé nay vdi nhidm sic thé tuong ddng kia
bo trudc khi trao déi chéo xdy ra. Vi
d trao ddi chéo chi xdy ra @ mét sé chur
khéng phai  tat ca cic té bao sinh
bug tring nén s& tring c6 cac nhiém sc
ﬂ thé kiéu b8 me dugc tao ra nhiéu hon
; so v6i s6 triting cb nhiém sic thé tai t4
vg

hop. C4c tritng dugce thu tinh béi cic
tinh trung b vg cho ra mét s6 ruéi con
téi t6 hop. Tén 56 t4i t6 hop I3 phan
tram s cé thé rudi téi t6 hgp trong
téng s6 cac con rudi con.

Phén cuéi cia Hinh 15.9
€6 cdu héi vé phép lai giira rudi b6 me
thudn chang thén xdm, cdnh teo véi
ruéi than den, cdnh binh thuéng. Hay
vé cdc nhiém sdc thé trong méi kiéu té
bao tring trong s6 4 kiéu tring cé thé
¢6 cua ruéi cdi F, va ddnh ddu cdc kiéu
b& me va kiéu “tdi té hop”.

Tinh trung

nhau. D3i v6i trudng hop nay, su lién két vat chat giita
cdc gene trén cing nhiém sic thé khong phan dnh két
qua cta cdc phép lai di truyén. Mic ‘,l“‘ nam trén cing
mot nhiém sac thé va do vay 1a lién két vdt Iy nhung céc
gene lai 12 khong lién két di truyén v6i nhau. Cic allele
cla nhitng gene nhu vy, phan ly doc 1dp nhau nhu thé
chiing ném trén céc nhiém sic thé khic nhau. Qua thuc,
mot s6 s6 gene & dau Ha Lan ma Mendel da nghién ciu
hién nay dugc biét 1a nim trén cung mot nhiém sic thé
nhung khoang céch giira chiing 16n dén mic ma sy lién
két gene khong thé quan sit thay trong céc phép lai. Hau
qua 13, chiing hoat dong nhu thé 12 nim trén céc nhiém
séc thé khic nhau nhu chiing ta da thdy trong cdc phép
lai cia Mendel. Gene nim xa nhau trén nhiém sic thé
dugc 1ap bin d6 bing cédch cong cdc tin s6 tii t8 hop tir
céc phép lai khdc nhau lién quan dén mét bo céc cap gene
ndm giifa hai gene nay.

CHUONG MUGILAM  Co sé nhiém sic thé clia sy di truyén
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2.1 Phuong phapn
L4p ban d6 gene lién két

UNGDUNG  Ban d8 gene lién két cho biét vi trf tuong déi
clia cac gene trén nhiém sc thé,

2
s

KY THUAT  84n a6 gene lién két dya trén gid dinh ring
xac sust xdy ra trao d6i chéo gida hai locus di truyén ty 18

| thudn vai khodng cach gilia cac locus, CAc ton 6 téi t6 hop
| s dung A€ xay dyng ban a6 cho mot nhidm sdc thé nao
d6 duac thu nhan tU cac phép lai thyc nghiém khac nhau,
ching han nhu tir céc phép lai mo té trong Hinh 15.9 va

Kiéu hinh 44t bién
Rau Than Mdt  Cénh Mst
ngdn den son  teo niu

15.10. Khodng cach gitra c4c gene dugc biéu dién bing
cac don vj ban d6 (centimorgan), trong d6 mét don vi
tuong Auong vdi tan s6 tai td hop 14 1% . Trat ty cac gene
trén nhiém sic thé 13 tAnh tu pha hap nhdt véi cdc s6 lidu
thuc nghiém.,

KETQUA  Trong vi du ndy, tdn s6 téi t6 hop quan s4t
duoc gitra ba cap gene & rudi Drosophila (b-cn 9%, cn-vg

9,5%, va b-vg 17%) 13 phi hgp nhét vdi trinh ty gene trong
d6 cn ndm khodng gilfa hai gene kia.

T4n 58 t4i td hop

= 9% = 9,5% wip
Nhiém sic thé

\ :m TSNS (R

POTIR SO, W T

b

T4n s6 tai t& hop b-vg (17%) cao hon mét chiit so véi téng
cta b-cn va cn-vg (9% + 9,5% = 18,5%) bdi vi c6 it trao déi
chéo xay ra gilta b-cn va lai c6 thém trao ddi chéo xay ra

- gilfa cn va vg. Trao d6i chéo thit hai lam “vé hiéu” trao déi

chéo thir nhat dan dén 1am gidm tan 6 téi t8 hgp quan sat
duoc gilta b-vg trong khi lai dong gop thém cho tén s cla
ting cap gene nam gén nhau hon. Gid tri 18,5% (18,5 don
vi ban dé) 1a gn véi khodng céch thuc té gitra cac gene
hon nén cac nha di truyén hoc thuang céng cac khoang
cach nhd hon lai véi nhau trong khi xdy dung ban dé di

truyén.

Sir dung céc s6 liéu tdi t6 hop, Sturtevant va cdc

cong sur d lap dugc ban d6 cla nhieu gene khic nhau &
Drosophila theo mot trinh tr thing hang. Ho ciing nhan
thdy cic gene da tap hop thanh 4 nhom gene lién keét. Vi
kinh hién vi quang hoc di phat hién thy c6 4 cip nhiém
sic thé trong t€ bao clia Drosophila va nhu vy, ban do
gene lien keét lai cung cdp thém béng chiing cho thdy cdc
gene nim trén cdc nhiém séc thé. Méi nhiém sic thé c6
mot diy cdc gene nhit dinh nim thing hang, mdi gene
chiém mot vi tri nh4t dinh —locus (Hinh 15.12).

Vi ban d6 gene lién két chi dua trén tdn s tdi t6 hop,

nén n6 chi cho mot biic tranh twong d6i ciia nhiém sic
thé. T4n s6 trao déi chéo thuc t€ khong xdy ra dong déu
trong su6t chiéu dai nhiém sic nhu Sturtevant da gid dinh,
nén cic don vi ban dé khong tuong thich véi cdc khodng
c4ch vat 1§ thue (vi du, bing nanomet), Bin do gene lién
két phan 4nh trinh tu c4c gene trén nhiém sic thé nhung
khong phan 4nh chinh xéc vi trf thuc t€ clia céc gene. Céc
phuong phép khéc gidp cdc nha di truyén hoc xay dung
ban dé di truyén t& bao clia céc nhiém sic thé trong d6
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Cénh Mét

Rau dai Thin M4t

(phén phy xam  dé binh thudng - dé

trén ddu) : l
Kiéuhinhkidudal = 3

A Hinh 15.12 Mét phdn ban dé di truyén cia mot nhiém
s&c thé cia Drosophila. Ban d6 don gian hoa nay cho thdy
mat s8 gene trén nhiém sic thé sé Il chia Drosophiala. Cac con
6 tai mdi locus cho biét s6 don vi ban dé gita locus dé6 véi
locus quy dinh chiéu dai rau (bén tréi). Luu y 1 c6 nhiéu gene
cting nh hudng dén mat tinh trang, vi du nhu mau mét. Ngoai
ra, cting cdn luu y thém 1a khéc véi cac nhiém séc thé thudng
(II-IV), céc nhiém sic thé gidi tinh X va Y (1) c6 hinh dang khéc
nhau.

céc gene duge dinh vi cung céc dac diém cha nhiém sic
thé, vi du cdc bang nhudém mau trén nhiém sic thé ma
chiing ta c6 thé quan sat duoc du6i kinh hién vi. Ban dé
t6t nhit ma ching ta s& ban luan trong Chuong 21 cho
thdy cdc khoang c4ch vat 1y giita cc locus gene bang s6
céc nucleotide trong phan tir DNA. So sénh ban d6 gene
lien két v6i ban dé vat 1y hay ban do di truyén t€ bao cia
ciing mot nhiém séc thé chiing ta thdy trat tu thing hang
clia cdc gene 1 y hét nhau trong tit ca céc loai ban d6,
nhung khoang cich giita cac gene 1a khong nhu nhau.

15.3

1.

Khi hai gene nim trén cing mot nhiém séc thé
thi co s& vt cht ciia viéc san sinh ra ddi con tdi td
hop trong phép lai phan tich giita than sinh di hop
tif vé hai gene véi than sinh déng hop tit 1an vé hai
gene la gi?

. D6i v6i mbi loai ci thé con clia phép lai phan tich

trong Hinh 15.9, hdy giéi thich méi lién h¢ giita kiéu

hinh ctia chiing véi cic allele c6 ngudn goc tir me.
Gene A, B va C nam trén cing mot

nhiém sic thé. Phép lai phan tich cho thdy tin

s0 tdi t8 hop gitta A va B12 28% va gittaAvaC

12 12%, Ban c6 thé x4c dinh dugc trinh ty thing

hang cia cdc gene niy khong? Gidi thich. ey
Cau trA 16i ¢b trong Phu luc A. '
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Su thay doi s6 luong hoic ciu
tric nhiém sac thé gay nén mot s6
bénh di truyén

Nhur cie ban da hoe cho dén gidy trong chiromg ndy, kiéu
hinh cua mot sinh vat ¢6 thé bi dnh hudng bési su thay ddi
aquy mo nho lien quan dén timg gene. Céc dot bién ngdu
nhién 13 nguon san sinh ra t4t ca cdc allele mdi c6 thé din
dén céc tinh trang mdi.

Céc bién d6i nhiém séc thé trén quy mo 16n ciing ¢6
thé dnh hudng dén kiéu hinh ciia mot sinh vat. Nhimg roi
loan vé hod hoc va vat ly, ciing nhu nhimg sai s6t trong
giam phan, ¢6 thé 1am tén hai nhidm sic thé & quy mo
I6n hoac 1am thay déi s6 lugng nhidm séc thé trong t&
bao. Su thay d6i nhiém séc thé § quy mé 16n thudmg din
dén say thai trr nhién, cling nhu cdc thai duge sinh ra véi
cdc Khuyét tat bam sinh véi cdc roi loan phit trién khac
nhau. Cdc lodi thuce vat ¢ thé chéng chiu véi cic khuyét

tat di truyén nhu vy t6t hon rdt nhiéu so véi cdc loai
dong vat.

POt bién s6 luong nhiém sic thé

That Ia 1y tuong, khi cdc thoi phan bao phan chia cdc nhiém
sac thé vé cdc 1€ bao con ma khong c6 su sai s6t nao. Tuy
nhién, thinh thoang vin xdy ra moét s6 sai s6t, dugc goi
1a su khong phan ly, trong d6 cédc thanh vién cia mot
cap khong tiach nhau ra mét cach binh thudng trong giam
phan I hodc cdc nhiém séc tir chi em khéng phan ly trong
giam phan II (Hinh 15.13). Trong céc trudng hop nay,
mot giao tir s€ nhan hai nhiém sic thé cung loai va giao

Gidm phén|

Khéng p'vhén ly
Gidm phénll /‘ ,\
Khéng phén ly

Glao ti

@ |l @@ ; @@

n+1 n+1 n-1 n-1 n+1

S8 Iugng nhiém sic thé

(a) Khong phan ly cic nhiém sic thé
tuong ddng trong gidm phéan I ;

A Hinh 15.13 Khong phan ly trong gidm phén, Cac giao tif véi s6 lugng nhiém sdc thé
bét thudng c6 thé xuat hién do sukhong phan ly trong gidm phan I hoac trong giam phan IL.

D
¥

(b) Khéng phén ly cic nhiém sic tif
chi em trong gidm phan I1

tir kia lai khong ¢6 cdi ndo trong khi d6 cdc nhiém sic thé
khdc lai phan ly binh thudmg.

Cic giao tir bat thuong néi trén khi két hgp vai giao
tir binh thudmg trong qud trinh thu tinh s& tao ra hgp tirc6
s& lugng nhidm séc thé bat thudmg, trang théi duge goi Ia
1éch boi. (Léch boi hay con goi 1a di boi, ¢ thé lien quan
dén mot hoac mot s6 nhiém sic thé.) Su thu tinh giira giao
tir khong c6 mot nhiém sdc thé nhat dinh véi giao ti binh
thutmg sé tao nén hgp tir bi mat mot nhiém sic thé (vi thé
cdc t& bao sé ¢6 2n — 1 nhidm sic thé); hop tir di boi thé
kidu nay duge goi 12 thé mot nhiém d6i v6i nhiém sic
thé d6. Néu mot hop tir c6 3 nhiém sic thé nhat dinh (1€
bao c6 2n+1 nhiém sic thé) thi t€ bao di boi nhu vay sé
dugc goi 1a ba nhiém d6i véi nhiém séc thé d6. Phan bao
nguyén nhiém sé truyén tinh trang b4t thu¢mg vé s6 luong
nhiém sic thé nay cho tat ca céc t€ bao phoi. Néu sinh
vat s6ng sot n6 thudng sé c6 mot loat céc tinh trang bat
thuong gay nén bdi c6 su bt thudng vé liéu luong gene
do thira hodc thi€u moét nhiém sic thé. Hoi chimg Down
(Pao) & ngudi 12 mot vi du vé thé ba nhiém. Su khong
phan ly ciing c6 thé xay ra trong nguyén phan. Néu réi
loan nhu vdy xay ra trong qua trinh phat trién phoi sém
thi trang théi léch boi sé dugc truyén cho hdu hét cic té
bao clia co thé va gdy anh hudng 1on dén co thé.

Mot s6 sinh vat c¢6 trén hai bo nhiém sic thé hoan
chinh trong tét ca cdc t& bao sinh dudng. Thuat ngit chung
cho su thay déi nhiém sic thé kiéu nay 1a da boi; cic
thuat ngit cu thé hon 1a tam béi (3n) va it boi (4n) chi
ba va bon bd nhiém sic thé. M6t nguyén nhan lam xuit
hién t€ bao tam-bdi la su thu tinh cua tring ludng boi bat
thudng gdy nén bdi su khong phan ly clia ca bo nhiém sic
thé. Thé tt boi ciing c6 thé dugc hinh thanh do bo nhiém
sdc thé clia hop tir duge nhan déi nhung sau d6 lai khong
phan ly. Cic 14n nguyén phén binh thudng sau dé sé tao
nén phoi 4n.

Da boi thé rat phd bién trong giGi
thuc vat. Nhu chiing ta s€ thdy trong
Chuong 24, cic dot bién da boi trong
tu nhién tao nén cic cd thé da boi giir
vai tro rat quan trong trong su tién hod
cua thuc vat. Nhiéu loai thuc vat ma
chiing ta an la da boi; vi du cay chuéi
la tam boi, lda my la luc boi (6n).
Trong giéi Bong vat, ¢6 it cic loii da
boi hon mic du ciing c6 mot s6 loai
cd va luong cu da boi. Cic nha nghién
cttu ¢ Chile 1an déu tién da phat hién
ra loai dong vat c6 vi da boi, mot loai
chuot cong ¢ céc t€ bao tit boi (Hinh
15.14); mot loai ¢6 ho hang gin giii
n ciing 12 tit boi. Nhin chung, cic thé
~ da boi dudng nhu c6 ngoai hinh binh
thudng hon I ngoai hinh cha cic thé
léch boi. C6 thira (hodc thi€u) mot
nhiém sic thé thuong 1am mat can
bang di truyén nhiéu hon 1a c6 thira ra
toan bd mot bo nhiém sic thé.
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U R E BRI N

A Hinh 15.14 Mt con ddng vat c6 vu tii boi. Cac té bao

co thé clia con chudt cong nay, Typanoctomys barrerae, ¢ 6
Iugng nhiém s&c thé gap déi so vdi loai ho hang. Diéu tha vj 13
dau clia tinh triing ctia chung to bat thudng, c6 1€ 1a can thiét
dé chifa toan bo vat chét di truyén. Cac nha khoa hoc nghi réng
10ai tr boi ndy ¢ thé hinh thanh do loai té tién ctia né da dugc
tang gap doi s6 lugng nhiém sc thé do sai sét trong nguyén
phén hodc trong gidm phan & trong co quan sinh san.

Cdc dot bién cau truc nhiém sic thé

Céc sai s6t trong gidm phan hoic do bi t6n thuong bai
c4c tdc nhan nhu tia phéng xa 1am dit gdy nhiém sic thé
¢6 thé din dén bon kiéu dot bién ciu tnic nhiém séc thé
(Hinh 15.15). Mt doan xay ra khi mot doan nhiém sic
thé bi mat. Nhiém sic thé mat doan s& bi mat mot s6 gene
nhat dinh. (Néu doan tam dong bi mét thi toan bd nhiém
sic thé s& bi mat). Poan “bi diit ra” c6 thé dugc gin vao
mot nhiém sic tir chi em 1am du thita ra mot doan nhiém
sic thé tao nén lap doan. Doan diit ra ciing c6 thé gin

(a) Dot bién mat doan lam mat mot A B CDE

doan nhiém sic thé.

vao mot nhiém séc tir khong chi em ciia mot nhiém s5,
thé twong déng. Trong trudng hop niy cdc “doan lap” ¢4
thé khong ging y hét nhau vi cdc nhiém sdc thé tuong
ddng c6 thé mang céc allele khic nhau clia cling mgy
gene. Doan nhiém séc thé dut ra ciing c6 thé gin trd Iy;
v6i nhiém séc thé ban ddu clia n6 theo chiéu nguoc Iy;
tao nén dot bién dio doan. Kha ning thit tr c6 thé xay r.a
1A doan bi ditt ra gédn v6i mot nhiém sic thé khong tuong
d6ng hinh thanh nén dot bién chuyén doan.

Mat doan va 1ap doan dac biét hay xdy ra trong qug
trinh giam phan. Trong qu4 trinh trao ddi chéo, c4c nhiém
séc tirkhong chi em doi khi trao d6i cdc doan DNA khong
bing nhau cho nhau, vi th€ mot thanh vién sé cho nhiéy
gene hon 12 nh4n. San phim cda trao d6i chéo “khdng
cdn” nhu vay sé tao ra mot nhiém sdc thé mat doan v
mot nhiém sic thé 1ap doan.

Phoi ludng boi dong hop tir vé m4t doan I6n (hoic
c6 mot nhiém sac thé X bi mat mot doan 16n, & con duc)
thudng bi m4t mot s6 gene thiét y&€u nén bi chét. Cic dot
bién 1ap doan va chuyén doan ciing thudng cé hai. Cic
thé dot bién chuyén doan qua lai, trong dé c4c nhiém sic
thé khong tuong déng trao déi cdc doan cho nhau, va cdc
thé dot bién déo doan thudng khong bi mdt can bing gene
- tdt c& céc gene déu c6 mot liéu lugng binh thudng. Tuy
nhién, chuyén doan va dao doan ciing c6 thé 1am thay déi
kiéu hinh vi s biéu hién clia gene c6 thé bi anh hudng béi
céc gene lién ké; doi khi gay nén hau qua rat 16n.

F G H

Mét doan AuB5CiEs pFinG oH
CICEW T D) —/—-C(ATI I =XTD

(b) Dot bién Iap doan lam I3p lai mot ASBRCSD EV Gl Lap doan AEBEGEBEGEDNES. FEGEH
doan trong nhiém sic thé. C- E-ERRED)

() Dot bién ddo doan lam déochidu B C D E GAH Dio doan ASDICREB S ERAF R GITH
mét doan trong nhiém sic thé. C_XI:D :

(d) Dot bién chuyén doan chuyén AGBrGIDAE F GuaH

A FATO M NOCDTE F G H

mot doan tir nhiém séc thé nay NS ~
sang nhiém séc thé khong tuong -T | | L) Chuyén doan - e

ddéng khéc. Chuyén doan thuén
nghich, loai pho bién nhat, c4c
nhiém séc thé khdng tuong déng
trao ddi doan cho nhau. Chuyén
doan khéng thuan nghich, it phé y
bién hon, mot nhiém séc thé cho

mét doan ma khéng nhén lal.

M N O P Q

thuén nghich
A B P Q R

_ B es)

A Hinh 15,15 Cac dot bién cdu tric nhiém sdc thé. Mai tén doc chl diém dut gdy. Ving mau tim dim
chl céc doan nhiém sic thé tham gia vao cac dot bién tai cdu tric nhiém sic thé. '
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Cac bénh lién quan dén bién d6i nhidm sic thé
0 nguoi

Céic bien d6i vé s6 lugng va cfiu tric nhiém séc thé gay
nén mot s6 benh hiém nghdo & ngudi. Nhu da trinh bay &
phin trude, sy khong phén ly trong gidm phan tao ra c4c
giao tir 1éch boi va cée giao tirndy thu tinh hinh thAnh nén
céic hap ur 1¢ch boi. Mac di tén s6 céc giao tir 1éch boi
1a khé cao & ngudri, nlumg hdu hét cc c4e loai sai lech
nhiém sic thé kiéu ndy 12 ¢6 hai d6i véi sy phit trién nen
céc phoi thudng bi sdy rat sém truée khi sinh. Tuy nhién,
mot s0 loai léch boi lai ft gay tinh trang mat can bing
gene hon va vi thé cde mot s6 c4 thé leéch boi c6 thé séng
sOt 161 khi sinh hodc 1au hon. Nhimg c4 thé nhu vay c6
mot loat céc tinh trang - héi chimg - dién hinh cho loai
1¢ch boi d6. Céc rdi loan di truyén gay nén bdi dot bién
1éch boi ¢6 thé duge chdn dodn trude khi sinh bing cich
xét nghiém phoi thai (xem Hinh 14.18).

Ho6i chimg Down (Thé ba nhiém 21)

Mot bénh léch boi, hoi chimg Down thudng gip véi tdn
s0 1/700 tré so sinh & Hoa Ky (Hinh 15.16). Hoi chimg
Down thudng 1a do két qua clia sy du thira mot nhiém
sac thé 21 vi vay, mbi t€ bdo cla ngudi benh c6 47 nhiém
sic thé. Vi céc t€ bio 1a loai ba nhiém dé6i véi nhiém sic
thé 21 nén héi chimg Down ciing thudng dugc goi 12 hoi
ching ba nhiém 21. Hoi chimg Down c6 mét loat céc dic
diém dic trung & mat, tAm véc thap, c6 cdc khuyét tat vé
tim, dé bi nhiém khuén dudng ho6 hép, cham phit trién tri
tué. Mic du nhimg ngudi bi hoi chiimg Down trung binh
c6 tubi tho thap hon binh thudng, nhung mét s6 cé thé
song tdi tudi trung nién hoic hon. Co quan sinh duc kém
phit trién va thudng bi bat thu.

Tan s6 hoi chimg Down tang din cung véi tudi me.
Trong khi chi 0,04% tré so sinh ctia nhitng ngudi me dudi

A Hinh 15.16 Héi
chiing Down. Em bé ¢c6
khuén mat dién hinh
clia héi ching Down.
Nhiém sic thé dé cho
thdy day 13 thé ba nhiém
21, nguyén nhan phé
bién nh4t gay nén bat
thudng nay.

CHUGONG MUQI LAM

30 wéi bi hoi chimg Down thi tdn s6 ndy tang lén t6i
0,92% & nhimg ngudi me c6 do tudi 40 v tham chi con
¢ao hon nita & nhimg ngudi me gid hon 40. M6i lien quan
gifra tudi me vai tdn 6 tré bi hgi ching Down vin con
chua duge gidi thich. Phdn 16n hoi chimg Down 1a do két
qué ctia sy khong phan ly trong qué trinh gidm phan [, va
mot s6 cong trinh nghién ciru chi ra ring sy bat thudmg
phu thudc vao tudi me 12 do c6 sy bat thudmg trong diém
kiém so4t gidm phan 1am trl hodn ky sau cho dén khi tat
¢4 cdc tam dong duge gn vao thoi phan bao (giéng nhu
diém kiém soat pha M clia chu ky nguyén phan, xem
Chuong 12). T4n s6 cta c4c thé ba nhiém khéc ciing phu
thuoc vao tudi me, mic di tré bi cdc dot bién ba nhiém
khéc ciing hiém khi s6ng 1au. Chdn dodn trude sinh vé
thé ba nhiém sic thé thuémg trong céc phoi hién nay c6
thé duoc thuc hién cho tdt ca céc phu nit mang thai vi loi
ich clia né6 mang lai 16n hon nhiéu so véi bat ky hiém
hoa nao.

Léch boi vé nhiém sic thé gidi tinh

Sy khong phan ly clia c4c nhiém séc thé gi6i tinh tao ra
mot loat cdc bénh léch boi khéc nhau. Hu hét cic loai
bénh ndy c6 su mét can bing di truyén it hon so v6i bénh
lech boi lien quan dén nhiém sic thé thumg. S& di nhu
vay 12 vi nhiém séc thé Y mang tuong ddi it gene va béi
vi du thita mot nhiém séc thé X trong t& bao clia co thé s&
bi bat hoat tao thanh thé Barr.

Mot nhiém sic X du ra trong t€ bao ctia nam gidi,
tao ra co thé XXY, xay ra véi tdn s6 xdp xi 1/2.000 tré
so sinh. Nhitng ngudi bi céc r6i loan di truyén kiéu nay
dugc goi 1a héi chimg Klinefelter, c6 co quan sinh duc
nam, nhung tinh hoan thuong nho va khong c6 kha nang
sinh san. Tham chi mac du nhiém séc thé X du thira bi bat
hoat nhung ngudi bi hoi chimg Klinefelter thuong cé vii
to hon binh thudng va biéu hién mot s6 dic diém cda nix
gi6i. Ngudi bi bénh c6 tri tué kém phét trién. Nam gidi
¢6 thita moét nhiém sic thé Y (XYY) khong biéu hién
bat ky mot ddu hiéu hdi chimg bénh ndo, tuy nhién, ho
thudmg cao hon so véi chiéu cao trung binh clia ngudi
binh thudng. ‘

Phu nif c6 ba nhiém sic thé X (XXX), bit gap véi tdn
s6 x&p xi 1/1.000 tré so sinh, hoan toan khoé manh va
khong thé phan biét dugc véi ngudi phu nit XX trir khi
phan tich bo nhiém séc thé. Thé mot X, dugc goi 12 hgi
chimg Turner, xay ra v6i tin s6 khoang 1/5.000 lan sinh
vi day 1a thé mot nhiém duy nhit & ngudi c6 thé séng
dugc. Mic di nhimg ngudi XO c6 kiéu hinh nit nhung ho
bi bat thu bdi vi co quan sinh sin khong phit trién. Khi
dugc chita tri bing liéu phdp estrogene, céc co gdi bi hoi
chiig Tumer s& phit trién cdc dac diém sinh duc thit cap.
Phin 16n nhimg ngudi niy c6 tri tué binh thudng.

Céc bénh di truyén gdy nén bdi cic dit bién cdu
triic nhiém sic thé

Nhiéu loai dot bién mat doan nhiém sic thé & ngudi, tham
chi & trang théi di hop ti, gAy nén nhiéu vin dé nghiém
trong. Mot trong s6 cdc hoi chiimg nhu vay, dugc biét véi
tén goi 1a cri du chat (ti€ng meéo kéu), do mit mot doan
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nhat dinh trén nhiém sic thé s6

. G L AR
- Chuyén doan ‘.

5. Tré sinh ra véi kiéu mat doan “Nhidmshcthé NhiEm sdc the
ndy thudng c6 trf tu¢ cham phét $6 9 binh thudng / thudn nghich $6 9 bj chuyén doan
l_nen. :ml:“ nhd véi khuon ’mal o -~ o

khdc _l ,““ 18, VA ¢6 litng kll()(i Nhidm sdc thé Nhiém sdc thé s6 22 b chuyén gy,
nhir ti€ng méo kéu, Céc cd the 46 22 binh thudng (Nhidm sdc thé Philadelphia)

nhu vay thudmg bi chét sém.

Cic dot bien chuyén doan
nhiém sic thé c6 thé gy nén
mot s6 bénh ung thu, bao gém
cd bénh ung thu bach clu tuy
céip tinh (chronic myelogenous
leukemia - CML). Bénh nay xay
ra khi c6 dot bién chuyén doan thuan nghich xay ra trong
qué trinh phan bao nguyén nhiém cla cédc 1¢ bdo din dén
hinh thanh nén cdc t& bao bach cdu. Trong nhiing t& bao
niy, mot doan 16n ctia nhiém séc thé 22 duge trao ddi véi
mot doan nho tr nhiém sic thé s6 9 1am cho nhiém sic
thé 22 bi ngdn di rat nhiéu va rat dé duoc nhén biét, duge
20i 12 nhiém sdc thé' Philadelphia (Hinh 15.17). Ching ta
s& ban luan cdc chuyén doan nhu vdy giy nén bénh ung
thu ra sao trong Chuong 18.

15.4

1. Thé da bdi kham thudong phé bién hon thé da béi
hoan toan & dong vat. Cic con vat da bdi kham vé
co ban 12 ludng boi trir mét s6 mang co thé c6 cic
t€ bao da boi. Thé ni boi kham - con vat c6 mot
s0 t&€b2o ¢6 4 bo nhiém séc thé - dugc hinh thanh
nhu thé nao?

2. Khoing 5% s6 c4 thé bi hoi chiing Down 1a do
chuyén doan nhiém sic thé trong d6 mét ban sao
thit ba ctia nhiém sic thé 21 duge gin vao nhiém séic
thé s6 14. Néu kiéu chuyén doan nay xay ra trong
tuyén sinh duc chia b6 hoic me thi diéu nay s&
din dén hoi chimg Down nhu thé nao & ngudi con?

3 Locus nhém mdu ABO duoc lap
ban do trén nhiém sic thé s6 9. Mot ngudi bd c6
nh6ém mau AB va me ¢6 nhém mdu O c6 mot nguoi
con ¢6 3 nhiém séc thé s6 9 véi nhém mau A. Hay
str dung céc thong tin trén dé x4c dinh xem & b6
hay me da xay ra su khong phan ly? Giai thich.

4
155

M6t s6 kiéu di truyén khong tuan
theo thuyét nhiém sac thé chuan

Cau tra 16i c6 trong Phu luc A,

Trong phén trudce, ban da dugc biét kiéu di truyén nhiém
sic thé binh thudng, c6 thé bj sai léch do ¢6 cdc su kién
bat thudng trong giam phan va nguyén phan. Chiing ta két
thic chuong nay bang viéc mé ta hai trudmg hop thuong
hay xay ra khong tuan theo di truyén hoc Mendel, mot
lién quan dén cdc gene ndm & trong nhan va mot lién
quan dén c4c gene ndm ngodi nhan. Ca hai trudng hop,
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A Hinh 15.17 Chuyén doan gdy nén bénh ung thu bach cdu tuy cdp tinh (CML), Céc tg
bao ung thu trong hdu hét c4c bénh nhan CML cé mét nhiém sac thé 22 ngdn bt thuang,
nhidm sic thé dugc goi 13 Philadelphia, va c6 mét nhidm s&c thé s6 9 dai bat thudng. Céc
nhiém sc thé bt thudng nay dugc hinh thanh do dét bién chuyén doan nhiém sdc thé nhy
néu trong hinh, c6 1& da dugc xay ra & mot té bao bach ciu tién than duy nhat dang phan
chia nguy@n nhiém va vl thé né da truyén lai cho tat ca cac té bao con.

gene dugc truyén tir b6 hay tir me s€ 12 y€u t6 tao nép
kiéu di truyén nay.

In vét hé gene

Trong toan b qua trinh ban luin vé di truyén hoc Mende]
va co s& nhiém sic thé cha su di truyén chidng ta di che
ring mot gene nao d6 s€ cho cung mot hiéu qua bat luap
né duoc di truyén tir me hay b6. Gia thuyét niy c6 I& I
kh4 an toan cho hiu hét cic truong hop. Vi du, khi Mende|
lai cay d4u hoa tim véi cAy d4u hoa tring, 6ng da quan s4t
thdy két qua 1a nhu nhau bat luan cay hoa dé cho tring
hay cho tinh tring. Tuy nhién, trong nhig nam gin day
c4c nha di truyén hoc da xac dinh dugc hai dén ba t4 dic
diém nhit dinh & dong vat cé vi phu thudc vao viée bs
hay me truyén cho con allele quy dinh dac diém nay. Bién
di kiéu hinh phu thugc vao viéc allele duge truyén tir b§
hay me dugc goi 12 in vét hé gene. (Luu ¥ 1a hién tugng
nay khdc véi gene lién két véi gidi tinh; phin 16n cdc gene
duroc in vét 1a ndm trén nhiém séc thé thudng.)

In vét hé gene xdy ra trong qud trinh hinh thanh giao
tir va két qua 1am bat hoat mot allele ctia mot s6 gene nhat
dinh. B vi cdc gene nay dugc in vét mot ciach khic nhau
& tinh tring va & trimg, nén hop ti chi biéu hién mot allele
clia mot gene duoc in vét, hoac 1a duoc di truyén tir bd
hodc duge di truyén tir me. Sy in vét duge truyén cho tit
ca cic t€ bao co thé trong qud trinh phat trién, vi thé allele
tir me hoac allele tir b6 ctia mot gene in vét dugc biéu hién
trong tat ca cdc t&€ bao clia mot ca thé. Trong mdi thé hé,
su in vét cii lai duoc “xo04” di trong cédc t€ bio san sinh
ra céc giao tlr va cac nhiém sdc thé cua cic giao tir dang
duoc hinh thanh lai dugc in vét méi dua theo gidi tinh cia
cd thé tao ra giao tlr. Trong mot loai nhat dinh, cdc gene
in vét luon luon duge in vét theo ciing mot cich. Vi du,
mot gene in vét dé allele cia me biéu hién thi s& ludn ludn
dugc in vét nhu vay tir thé€ hé nay sang thé€ hé khic.

Hiy xem xét mot vi du, gene & chudt quy dinh yéu 0]
sinh trudng-kiéu inzulin (/gf2), mot trong s& cic gene in
vét diu tién duge phét hién. Mic di yé&u t6 sinh truéng nay
cén cho sy sinh trudng binh thudng trude khi sinh, nhung
chi cé allele ctia b6 12 dugc biéu hién (Hinh 15.18a). Bing
chimg cho thily gene /gf2 in vét khéi ddu dugc biét dén U
cdc phép lai giita chuét kiéu hoang dai véi chuot lun dong
hop tir v& mot allele dot bién trong gene /gf2. Kiéu hinh
ctia céc cd thé doi con di hop tir (c6 moét allele binh thudng
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Allele Igf2 duge

bléu hién
e G
Nhiém sic thé —
cuame

Allele Igf2 khéng Chubt kiéu dai

dugc biéu hign (kfch thude binh thudng)

(a) Cé thé d8ng hgp tir. Con chudt d8ng hop tir vé allele kiéu
dai 1gf2 c6 kich thudc binh thudng. Chi ¢6 allele ctia bd
trong gene nay la dugc biéu hién.

Allele Igf2 a4t bién Allele Igf2 ajt bién

dugc truyén tir me dugc truyén tirbs
I |. '-“/‘ hempde g

Chudt cé kich thudc Chuét coi

binh thudng (kiéu dai) (thé dot bién)

Allele Igf2 binh thudng
dugc biéu hién

Allele Igf2 dét bién
dugc biéu hién

ca;m
Allele Igf2 dét bién

Allele Igf2 binh thudng
khéng dugc biéu hién

khéng dugc biéu hién

(b) Cac ca thé di hop ti. Giao phdi giifa cac con chudt kidu dai
vdi cac con chuot déng hgp tir vé allele dot bién Igf2 chora
cac ca thé doi con di hgp tu. Kiéu hinh dét bién chi thdy khi
b6 truyén cho allele d6t bién vi allele clia me khong duoc
biéu hién.

A Hinh 15.18 In vét hé gene & gene Igf2 clia chuét.

va mot dot bién) 1a khdc nhau, phy thugc vao allele dot
bién dugc truyén tir me hay tir bé (Hinh 15.18b).

Vay chinh x4c in vét hé gene 1a gi? Trong nhiéu trudng
hop c6 vé nhu ¢6 su gan thém nhém methyl (-CH,) vao
céc nucleotide cytosine cia mét trong cic allele. Sumethyl
hod nay c6 thé tryc ti€p lam bat hoat allele, tic dong nay
phit hop véi céc bing chimg cho thay cic gene bi methyl
hod nang ludn bi bat hoat (xem Chuong 18). Tuy nhién,
déi véi mot s6 gene, su methyl hod lai cho thdy 1am hoat
hod su biéu hién cua allele. D6 12 trudong hop clia gene
1gf2: Methyl ho4 mot s cytosine nhét dinh trén nhiém séc
thé clia bs din dén su biéu hién ciia allele /gf2 clia bo.

In vét hé gene tuong nhu chi anh hudng dén mot s6
it gene trong hé gene ctia dong vat c6 vii, nhung thuc t€
hau hét c4c gene in vét duoc biét 1a rdt quan trong cho
qud trinh phét trién cila phoi. Vi du, trong cdc thi nghiém
& chuot, phoi duge thiét k€ thira hudng hai ban sao tir
cing mot nhiém séc thé nhat dinh, tir mot c4 thé ba hodc
me thudng bi chét truée khi sinh. Tuy nhién, vao nam
2004, c4c nha khoa hoc tai Nhat Ban da t6 hop vat chat di
truyén tir hai tring vio mot hop tir ma vin cho phép chi
biéu hién gene Igf2 clia mot trimg. Hop tir ndy phdt trién
thanh con chu6t khoé manh binh thuong nhu ching ta

th4y trén hinh bén phdi. R
rang 1A sur ph4t trién binh
thudmg doi hoi cdc € bao
phoi phdi ¢6 ding chinh
xdc mot ban sao (allele)
hoat dong - khong phai
khong, ciing khong phai 2
- cha cdc gene nhat dinh.
MGi lién hé giira su in vét
bat thudmg vdi su phit trién khong binh thuémg va mot s6
bénh ung thu da kich thich hang loat cdc nghién ctu nhim
tim hiéu cédc gene khdc nhau duge in vét ra sao.

Su di truyén cia cic gene bao quan

Mic di trong chuong nay chiéng ta chd trong tGi co s&
nhiém sic thé cta su di truyén, nhung ching ta sé két
thiic chuong véi su b6 sung quan trong: Khong phai tat
ca cdc gene cua t€ bdo déu ndm trong nhiém sic thé cia
nhan t€ bao, hay thAm chi trong nhan. M6t s6 gene con
nam trong cdc bao quan & t€ bao chit; vi nim & ngoai
nhan nén céc gene nay doi khi con dugc goi la gene ngoai
nhan hay gene t& bdo chit. Ty thé ciing nhu luc lap va cic
lap thé khdc chifa c4c phan tir DNA dang vong nhé mang
mot s6 gene. C4c bao quan nay tu sinh san va truyén
cédc gene clia chiing cho cic bao quan con. Cic gene bao
quan khong dugc phan chia cho ddi con theo quy luat ciia
cdc gene nim trén nhiém sic thé chia nhan vi thé chdng
khong tun theo su di truyén Mendel.

D4u hiéu ddu tién chimg to c6 su tén tai clia cic gene
ngoai nhan bat nguén tir cdc cong trinh nghién ciu caa
nha khoa hoc Pic Karl Correns vé su di truyén ctia cdc
mang vang hoic tring trén 14 cdy ma binh thudng ching
c6 toan mot mau xanh. Nam 1909, 6ng di quan sit thdy
mau sic 14 cha doi cay con dugc quy dinh boi cdy me
(ngudn cung c4p tring) chit khong phdi cay bé (nguén
cung cdp tinh trung). Cic nghién citu ti€p theo cho thdy
céc kiéu di truyén mau 14 nhu vay hodc thé kham Ia do
cdc dot bién trong cdc gene ctia luc lap quy dinh sic t8
clia 14 (Hinh 15.19). G hu hét cic cay, hop ti nhan tdt ca
cdc lap thé tir t&€ bao chat cha triing ma khong nhén tir t€
bao chdt chia tinh tring. Tinh trung chi y&€u lam nhiém vu
cung cip bo nhiém séc thé don boi. Khi hop tir phét trién,
cdc lap thé chia céc gene sic t6 kiéu dai hay dot bién
dugc phan phéi mot cich ngdu nhién cho céc t€ bao con.
Kiéu mau sic 14 dugc biéu hién nhu thé nao phu thudc
vio ty 1é giita cdc lap thé kiéu dai véi cdc lap thé dot bién
trong cdc mo khic nhau.

P Hinh 15.19 Ladang
kham ctia cay Croton
dioicus. Céc 1a kham (c6

cac vét hodc cac ddm) dugc
hinh thanh |a do cé cac dot
bién trong cic gene quy
dinh sdc té trong lap thé, cac
bao quan thudng dugc di
truyén theo dong me.
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Kiéu di truyén theo dong me tuong tr nhur vy cling
xdy ra d6i véi cdc gene ty thé & hiu het cde lodi dong
vat VA thye vat vi hdu heét cdc ty thé cta hop tir déu duge
di truyén tir cde 1€ bdo tnimg. San phdm ctia hdu hét ce
gene ty thé gitip hinh thanh nén cdc phiic hgp protein cua
chudi truyén electron vd ATP synthetaza (xem Chuong
9). Sai hong & mot trong s6 cée protein ndy vi the s& 1am
gidm lugng ATP ctia t€ bdo va nhu chiing ta da thay né
gdy nén mot s6 benh hiém gap & ngudi. Vi cde b phan
nhay cdm nhat clia co thé d6i vai s thicu hut nang Tugng
12 hé than Kinh vi cée e nén hiu hét cde bénh ty thé
anh hudmg chii y&u téi cde he co quan ndy. Vi du, hénh
co tv thé (mitochondrial myopathy) gay suy yéu, kém
chiu dumg céc Tuyén 14p thé chat va thodi hod ca. MOt
benh ty thé khic 12 bénh than kinh thi gidc di truyén kiéu
Leber, mot bénh gay md loa dot ngot & nhimg ngudi tré
c6 do tdi tr 20 hoac 30. Cho dén gidy ngudi ta da tim
duce 4 dot bién gy nén bénh ndy 1am anh hudmg tdi su
phosphoryl hod oxy hod trong qué trinh ho hép ¢ bao,
mot chifc ning quan trong cua t€ bao.

Ngodi cdc bénh hiém gip gdy nén bdi céc sai sét
trong DNA ty thé, cdc dot bién gene ty thé duge di truyén
tr me ciing déng gop it nhdt mot so trudng hop bénh ddi
thdo dudng va bénh tim ciing nhu cic bénh khic thudng
lam suy yé&u ngudi gid nhu bénh Alzheimer. Trong su6t
cudc ddi, céc dot bién dan dan dugc tich lai trong DNA

ctia ty thé ching ta, nén mot s6 nha nghién citu cho ring
nhimg dot bién ndy giir vai trd trong qué trinh ldo hog
binh thudmg clia con ngudi.

B4t luan céc gene nim trong t€ bao - trong nhan hay
trong céc bdo quan - thi sy di truyén ctia ching phu thuge
vao s sao chép chinh xdc DNA, vat chdt di truyén. Trong
chuong tiép theo, chiing ta s& hgc su sinh sdn & mic phan
tir nhur vy xay ra nhu thé nao.

15.5

1. Lidu luong gene, s6 lugng céc ban sao clia mot
gene dang hoat dong, 12 rat quan trong d6i véi syt
phét trién. Hay nhan biét va mo ta hai qud trinh
x4c dinh lidu lugng thich hop clia mot gene nhat
dinh.

2. Céic phép lai thuan nghich giira hai dang cay anh
thao, A va B, cho két qua sau: Cdy me A x cay
b6 B — ddi con c6 toan 14 xanh (khong bi kham,
d6m). Cay me B x cay b6 A — di con c6 14 d6m
(kham). Hay giai thich c4c két qua lai trén.

3. JCETENETA Céc gene ty thé 1a rit quan trong
d6i véi st chuyén hod nang luong ciia t& bao, tuy
nhién céc r6i loan gy nén béi céc dot bién trong

nhimg gene nay lai hi€m khi gay chét. Tai sao?
CAu tra 16i ¢6 trong Phu luc A. I

TOM TAT CAC KHAI NIEM THEN CHOT
EnEE15.1

Hoat dong clia cac nhiém sic thé la co so vat chat cua di

truyén Mendel (tr. 286 -289)

» Hoat dong clia cic nhiém sic thé trong giam phan giai
thich nguyén nhén gay nén quy luat phan ly va quy luat
phan ly doc 1ap ciia Mendel.

» Béng chitng thuc nghiém ctia Morgan: Tim hiéu khoa
hoc Phit minh ciia Morgan vé sit di truyén ciia nhiém sic
thé X & Drosophila lién quan t6i su di truyén cia tinh
trang mau mét 12 mot bang ching viing chic ching to
ring mot gene nh4t dinh gén lién v6i mot nhiém sic thé
nhdt dinh.

e 15.2

Cac gene lién két v6i gi6i tinh biéu hién ki€u di truyén

d6c nhét vo nhij (tr.289 - 292)

P Co sé nhiém sic thé cha gidi tinh Gidi tinh 1a mot dac
diém kiéu hinh di truyén thudng duge quy dinh bdi cdc
nhiém séc thé gi6i tinh. Ngudi va c4c loai dong vat c6 vi
khéc c6 hé th6ng X-Y trong d6 gi6i tinh nao s& dugc hinh
thanh phu thudc vao sy ¢6 mat cha nhiém sic thé Y hay
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khong. Cic hé théng xdc dinh gi6i tinh khéac dugc tim thdy
& chim, buém va mot s loai con triung.

P Suditruyén cia cac gene lién két vai gidi tinh Cic
nhiém séc thé gisi tinh mang cic gene quy dinh mot s6
tinh trang khong lién quan gi tGi giéi tinh. Vi du, cic
allele 1an gay bénh mit mau ndm trén nhiém sic thé X.
BG truyén gene nay va cdc gene khdc lién két véi gi6i tinh
cho tat ca céc con gdi ma khong truyén cho con trai. Bét
ky ngudi dan 6ng nao thira hudng allele nhu vay tir me sé
biéu hién bénh mu mau.

P Subét hoat nhiém sic thé X & cac ddng vat cdi cé vu
Trong cdc con cdi cla cdc loai dong vat c6 vi, mot trong
hai nhiém sic thé X trong mdi t€ bao duoc bat hoat mot
cdch ngdu nhién trong qua trinh phat trién phoi. Néu con
cdi 1a di hop tir vé mot gene nao dé nim trén nhiém sic
thé X, thi n6 s& 12 thé kham vé tinh trang d6, khoang mot
nira s t€ bao co thé ciia né sé biéu hién allele cia me va
chimg mot nira s6 t& bao co thé biéu hién gene clia bé.

EIIEE 15.3

Cac gene lién két c6 xu huong di truyén cung nhau vi
ching ndm canh nhau trén mdt nhiém sic thé
(tr. 292 -296)

P Lién két gene anh hudng nhu th& nao dén sy di truyén
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T et

Tinh trung

Trimg

Giao tuclia
thé hé P

16 bdo Fy ndy ¢6 211 =6 nhiém
sdc thé va 1a dj hop tir vé 6 gene
(/\nlﬂl'('(‘f);iﬁrff),

pd =me; xanh = con

Céc allele ctia c4c gene
khéng lién két véi nhau
hodc ndm trén cac nhidm
sdc thé khac nhau nhu (¢
va ¢) hodc ndm xa nhau
trén cing mdt nhidm sic
thé (c va ) nén chiing
phan ly doc 1ap nhau.

Céc gene trén cling mot
nhiém sic thé c6 cac allele
nam g4n nhau s& khdng
phan ly dd¢ 14p (nhua, b va ¢)
dugc gol 1a lién két véi nhau.

MBi nhiém séc thé cé
hang tram hodc hang
nghin gene. B&n gene
(A, B, C, D)dugc néu
trong hinh nay.

> Taitd hop di truyén va lidn k&t gene Cic c4 thé ti 16
hop & ddi con bidu hién céc t6 hgp méi clia céc tinh trang
di truyén ctia b6 me. Vi sur phan ly ddc 13p clia céc nhiém
sic thé, nén céic gene khong lién két biéu hién 50% tén s6
tdi 16 hop trong céc giao tir. D6i v6i cic gene lién két, trao
d6i chéo giilta cdc nhiém sic tir khong chi em trong qu4
trinh gidm phan I tao ra céc c4 thé t4i t6 hop véi tin s6
lué6n it hon 50%.

P Lap ban d6 khoang cich giifa cic gene bang cach sit
dung tan s3 tai t8 hop: Tim hiéu khoa hoc Trinh tu
cdc gene trén mot nhi€m sac thé va khoang c4ch tuong d6i
gilfa cdc gene c¢6 thé dugc suy ra tir t4n s6 t4i t6 hop trong
cdc phép lai di truyén. C4c gene nim cang xa nhau trén
nhiém séc thé thi trao déi chéo cang dé xay ra tao nén su
tdi t6 hop céc allele clia ching.

e 15.4

Su thay déi s lugng hoic ciu triic nhiém sic thé gay
nén médt sé bénh di truyén (tr. 297 - 300)

P Dot bi€n s6 lugng nhidm sic thé Dot bién lech boi c6
thé dugc hinh thanh do si khong phan ly clia céc nhiém
séc thé trong qu4 trinh giam phan. Khi mot giao tir binh
thudng két hop véi giao tir chita hai ban sao hoic khéng cé
bén sao nao ctia mot nhiém sic thé nhat dinh thi sé tao ra
mot hop tir va sau d6 12 c4c t€ bao tao thanh tir hop tir ndy
hodc 1a ¢6 thém mot ban sao ciia nhiém sic thé d6 (thé ba
nhiém, 2n+1) hoiac mat di mot ban sao (thé mot nhiém,
2n — 1). Thé da boi (c6 nhiéu hon 2 b nhiém sic thé) c6
thé duogc hinh thanh tir sy khong phan ly clia ca bo nhiém
sc thé trong qué trinh hinh thanh giao tir.

P Cac dot bién cdu tric nhiém sic thé Sy dit giy nhiém
sic thé c6 thé tao nén cc dot bién m4t doan, ddo doan, lap
doan va chuyén doan nhiém sic thé.

P Cac bénh di truyén lién quan dén bién di nhiém ’
sic thé &ngudi Cic bién ddi vé s6 lugng nhiém sic thé
trong t€ bao hoac trong c4u triic chia timg nhiém séc the ¢6
thé anh hudng dén kiéu hinh. Su thay déi nhiém sic thé
nhu vay gy nén hoi ching Down (thudng la the ba n'hlém
shc thé 21), mot s6 bénh ung thu lién quan dén chuyén
doan nhiém sic thé, va mot s6 bénh khdc & ngudi.

KT 15.5

Mot s kiéu di truyén khong tuan theo thuyé&t nhiém sac
thé chuén (tr. 300 - 302)

> Invéthégene Jcic loai dong vat c6 vi, hieu qua clia
kiéu hinh clia mot s6 gene nhat dinh phu thugc vio allele
ctia n6 duge di truyén tir me hay tir b6. Su in vét duoge hinh
thanh trong qu4 trinh hinh thanh giao tir va két qué 1a mot
allele (hodc 12 tit b6 hoac 1a tir me) khong duge biéu hién
4 ddi con,

P Suditruyén cia cdc gene bao quan Sy di truyén clia
céc tinh trang duge quy dinh bdi cic gene c6 trong ty thé
hodc lap thé phu thudc hoan toan vio me vi t&€ bao chat
ctia hop tir 12 ciia t€ bao triing. Mot s6 bénh anh huong dén
hé thdn kinh va he co 12 do khuyét tat trong céc gene cla
ty thé ngan can t€ bdo tao ra di lugng ATP cén thiét.

KIEM TRA KIEN THU'C CUA BAN

CAC BAI TAP DI TRUYEN

1. MOt ngudi dan Ong bi bénh mau khé déng (bénh lan, lién
két vdi gidi tinh) c6 mot ngudi con gdi binh thutmg. Co ta
14y ngudi dan ong c6 kiéu hinh binh thudng. Xic suit dé
ngudi con géi clia cap vg chéng nay sé bi bénh mau khé
déng 12 bao nhiéu? X4c xuat dé con trai clia ho sé bi bénh
ndy 1a bao nhiéu? Néu cap vg chdng ndy c6 4 con trai, xic
sudt dé ca b6n ngudi con trai ciing bi bénh mau khé dong
la bao nhiéu?

2. Bénh loan dudng co gia vu truong (pseudohypertrophic
muscualar dystrophy) 1a mét bénh di truyén gay nén su
teo co din d4n. Bénh nay thudmg biéu hién & con trai ciia
nhitng cip b6 me binh thudng va thuong gay chét ¢ do
tudi 1én mudi. Bénh do gene troi hay gene lan quy dinh?
Bénh di truyén lién két v6i nhiém séic thé giGi tinh hay véi
nhiém sic thé thudng? Lam thé ndo ban biét dugc? Hay
gidi thich tai sao dudng nhur bénh nay khéng bao gits gip &
con géi.

3. Bénh mi mau do-xanh 14 cay dugc gay nén bai allele
1an lién két v6i gi6i tinh. Mot ngudi dan 6ng mi mau 14y
r{gudi vg c6 thi gidc binh thudng nhung c6 bd vg bi bénh
mi mau. Xéc suat dé ho s& c6 mot ngudi con gii bi benh
mil mau 12 bao nhiéu? Xéc suit dé ngudi con trai ddu long
clia ho s& bi bénh mi mau la bao nhiéu? (Lwu ¥ cich dung
tir khic nhau & hai cau héi nay.)

4. Mot con rudi qua kiéu dai (di hop tit vé mau than xdm va
canh dai binh thuong) dugc giao phdi véi con rudi than
den c4nh teo. Ddi con ctia phép lai ndy c6 su phan ly kiéu
hinh nhu sau: 778 con rudi kiéu dai; 785 con c6 than den,
cdnh teo; 158 con than den, canh binh thuong; 162 con
than xdm, c4nh teo. T4n s6 tdi t6 hop giita cic gene nay la
bao nhiéu?

5. Trong mot phép lai khic, mot con rudi qua kiéu dai (di
hop tir vé than x4m va mét d6) dugc giao phéi véi rudi
than den, mit tim. D&i con ¢6 kiéu hinh nhu sau: 721 con
kiéu dai; 751 con than den, mét tim; 49 con than xdm, méit
tim; 45 con than den, mét dé. TAn s0 tdi td hop giita cic
gene ndy 12 bao nhiéu? Sir dung thong tin tir bdi 4, ban
phdi cho céc con rudi qua cé kiéu gene va kiéu hinh nhu
thé nio giao phéi véi nhau dé c6 thé xdc dinh duge trinh
tu cdc gene mau than, kich thudc cdnh va gene mau mét
trén nhiém sic thé?
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6.

7.

9.

Mot con rudi qua thufin chiing vé mau than
va canh teo (b*h* vgvg) durge giao phéi véi con rubi thudn
chiing than den, cdnh binh thudmg (bh vg* vg*).

a. Haiy vé cfc nhiém siic thé ctia cde con rudi thEhe P,
bing céch sir dung mau dd cho con rubi than x4m v
mau hing cho rudi than den. Hay chi rd vi trf clia timg
allele.

b. Hay vé cdc nhidm shc thé va danh dAu céc allele cia
con rudi F .

c. Gia sirmot con rudi cdi F, duge lai phan tich. Hay vé
cfic nhiém sic thé clia ddi con trong bang Punnett,

d. Biét ring khoing cdch gitta hai gene ndy 1 17 don vi
ban d6, hiy tién dodn ty 18 kiéu hinh & Qi con.

Kiéu di truyén nhur the nao da khién cée nha di truyén hoc

nghi ngd mot bénh di truyén vé& réi loan chuyén hod 1€ bao
13 do c6 sai s6t trong gene ty thé?

Nhimg ngudi phu nit sinh ra di ¢6 thixa mot nhiém sic thé
X (XXX) déu kho¢ manh va ¢6 kiéu hinh khong phan biét
duge véi ngudi phu nit binh thudmg XX. Lai gidi thich cho
phét hién nay 12 gi? LAm the ndo ban c6 thé kiém tra cdch
giai thich nay 1a ding hay sai?

Hay xdc dinh trinh ty céc gene trén nhiém sic thé dua vao
cdc tin s0 tdi 16 hop sau day: A-B, 8 don vi bin dé; A-C,
28 don vi bin d6; A-D, 25 don vi ban d6; B-C, 20 don vi
ban dd; B-D, 33 don vi ban dd.

10. Gia sir gene A va B lién két v6i nhau vi cdch nhau 50 don

vi ban d6. Mot con vat di hgp tir vé ca hai locus duoc lai
v&i mot con vat déng hop 1an vé ci hai locus. Ty 1¢ % céc
loai kiéu hinh ctia cdc c4 thé ddi con ciia phép lai nay 1a
nhur th€ nao? Néu ban khong biét hai gene A va B lién ket
v6i nhau, thi ban gidi thich két qua lai niy nhu thé nao?

11. Cic con tau tham do vii tru phét hién thdy mot hanh tinh

¢6 sinh vat sinh s6ng va ching sinh san theo ciing kiéu di
truyén & ngudi. C6 ba loai tinh trang kiéu hinh 1a chiéu
cao (T = cao, t = lin), phan phu trén ddu (A = c6 ang ten,
rau, a = khong c6 ang ten), hinh théi mii (S = mi héch,

s = mili quap). Vi loai vat nay khong “théng minh”, nén
cac nha khoa hoc Trai D4t cé thé tién hanh céc thi nghiém
lai c6 kiém soat bing cich sir dung céc c4 thé di hop tir
trong cc phép lai phan tich. D6i véi nhimg con di hop tir
cao c6 ang ten thi doi con la: cao-c6 ing ten, 46 con; lun-
c6 ang ten, 7 con; lan-khong c6 ang ten, 42 con; cao-khong
c6 ang ten, 5 con. D6i véi cdc con di hgp tir c6 ang ten va
miii héch thi d&i con 1a: c6 ang ten-miii héch, 47 con; ¢6
ang ten-miii quap, 2 con; khong c6 ang ten-miii quip, 48
con; khéng c6 ang ten-miii héch, 3 con. Hay tinh c4c tdn s6
t4i 16 hop trong hai thi nghiém lai phan tich néu trén.

12. Sir dung c4c thong tin trong bai tap 11, c4c nha di truyén

hoc ti€p tuc 1am c4c thi nghiém lai phan tich véi céc c4 thé
di hop tir vé chiéu cao va hinh théi miii. D&i con cia phép
lai nhy sau: cao-miii héch, 40 con; lan-miii héch, 9 con;
lan-miii quap, 42 con; cao-mili quap, 9 con. Hay tinh tin
56 14i 16 hop tir c4c s6 liéu nay; sau d6 sir dung cau trd 13i
& bai 11 € x4c dinh chinh x4c trinh ty cia ba gene lién

két nay.
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13. Hai gene quy dinh mau hoa, mgt quy dinh cdnh hoa myy,
xanh (B) hay tréing (h) va mot gene khéc quy dinh nhj trdn
(R) hay hinh ovan (r), 1 lién két v6i nhau va céch nhay |
don vj ban dé. Ban lai mot cay hoa xanh-nhi ovan déng
hop tir véi cdy hoa tréng - nhi tron déng hop tir va thu
dwge 1000 ¢4 thé F,. Ban chér doi 4 loai kiéu hinh & dai
véi 36 Iwong cdy cho timg loai kiéu hinh 12 nhu the nao?

14. Ban thiét k& c4c phép lai & Drosophila dé cung cfip céc s
liéu t4i t8 hop vé gene a, gene ndm trén nhiém séc thé nhy
trén Hinh 15.12. Gene a c6 t4n s6 tdi té hop 12 14% véi
locus c4nh teo va 26% véi locus mét nau. Gene a nim &
dau trén nhiém sic thé?

15. C4c cay chudi 1a cdc thé tam boi, khong c6 hat va bai vay
chiing bAt thu. Hay dua ra [&i giai thich.

Loi gidi cho cdc bai tap di truyén c6 ¢ phdn Phu luc A.

LIEN HE vOI TIEN HOA

16. Ban di thdy trao d6i chéo, hay t4i t6 hgp, duge cho 12 c6
wru thé tién hod vi n6 khong ngimg xdo tron cic allele di
truyén tao ra cdc t6 hop méi cho phép qui trinh tién hod
c6 thé xay ra. Cho t6i gin day, ngudi ta da nghi ring cdc
gene trén nhiém séc thé Y c6 thé thodi hoa vi chiing khéng
c6 céc gene tuong déng trén nhiém séc thé X dé c6 thé ti
t6 hop. Tuy nhién, khi nhiém sic thé Y dugc gii trinh 1,
ngudi ta tim thdy 8 ving 16n tuong déng noi tai véi nhau
va c6 mot s6 gene trong s6 78 gene c6 céc ban lap lai.
(Nha nghién ciru nhiém sic thé Y David Page goi d6 Ia
“phong guong”.) Cic ving ndy liéu c6 mang lai lai ich gi?

TiM HIEU KHOA HOC

17. Cic con budm c6 hé
théng xéc dinh gi6i
tinh X-Y khic biét
véi & rudi va O nguoi.
Bu6m cdi hoac c6 XY
hoic XO, trong khi
céc con buém duc lai
c6 hai X. Anh cho
thay con buém dudi
nhan hé vin liéng tinh
(gynadromorph), mét
c4 thé c6 nilta bén trai
12 duc va nira bén phai 12 cdi. Cit cho 12 1dn phan bao diu
tién ctia hgp tif chia phoi thanh nira bén trdi va nira bén
phai clia con buém, hiy dua ra gia thuyét gidi thich su
khong phan ly trong qua trinh hguyén phan diu tién tao ra

con budm trong la thudng nhu the ndy.
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